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RESUMEN

El presente trabajo de investigacion consiste; por un lado, en proporcio-
nar datos que permiten describir el foco endémico de la Enfermedad de An-
drade en Valverde del Camino y por otro, visibilizar esta patologia. El proble-
ma de investigacion fue, obtener informacion que nos permitiera profundizar
en el conocimiento psicosocial y sanitario de las personas que padecen esta
enfermedad, con el objetivo de identificar sus necesidades y conocer como
estan siendo atendidas, identificando el papel que juega el Trabajo Social en
la atencion a este colectivo.

La metodologia de la investigacién se centrd en el estudio del caso de
Valverde del Camino, abordado desde dos alcances, exploratorio para la
parte social y descriptivo para la parte clinica. Se trata de un estudio trasver-
sal, que se desarrolla dentro de la comunidad Valverdefia y donde participa-
ron 140 personas, entre las que se encontraban: personas enfermas, por-
tadores/as asintomaticos/as, familiares, profesionales sanitarios y poblacion
en general. Se estudiaron distintas variables que giraron en torno a aspectos
sociales, sanitarios, laborales, personales, familiares y econémicos. Esta in-
formacion se obtuvo a través de la herramienta cuantitativa del cuestionario,
para cuyo disefno fue necesario utilizar también, herramientas cualitativas:
como grupos de discusion y entrevistas. El proceso se desarrollé en cinco
fases.

Se concluyé que la Enfermedad de Andrade en Valverde del Camino,
debe ser tratada como un problema de Salud Publica y no como una enfer-
medad minoritaria. Se identificd que las personas afectadas, tienen necesi-
dades psicosociales ademas de sanitarias, por lo que es necesario que sean
atendidas por equipos multidisciplinares donde estén incluidos profesiona-
les de las ciencias sociales.

Las asociaciones de pacientes, junto con la familias, principalmente espo-
sas y madres, tienen un papel muy importante en el apoyo a estas personas.
Existe una gran sensibilidad en la poblacién Valverdena, aunque consideran
necesarias campafas que proporcionen mas informacion sobre el foco.
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Por otro lado, los propios profesionales sanitarios, creen escasa la for-
macion que tienen en esta enfermedad y consideraran importante, ampliar
su formacién en esta patologia, para prestar un mejor tratamiento a los/as
pacientes. Ademas, de considerar la investigacion y la coordinacién, como
algo fundamental para seguir avanzando en el conocimiento de esta enfer-
medad.
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RESUMO

O presente trabalho de investigagao consiste, por um lado, na aquisi¢ao de
dados que permitam descrever o foco endémico da Doenca de Andrade em
Valverde delCamino, e por outro, tornar visualize esta patologia. O problema
de investigacao foi obter informagcbes que permitam aprofundar o conheci-
mento dos aspetos psicossociais € de saude dos sujeitos portadores desta
doenca. Com o objetivo de identificar e compreenderas necessidades dos
sujeitos e a forma como as colmatam identificando o papel do Servigo Social.

A metodologia de investigacaocentra-se no estudo do foco endémico
de Valverde delCamino, através de dois ambitos: exploratériopara a parte
social e descritivo para a parte clinica. Trata-se de um estudo transversal
que ocorre dentro da comunidadeValverdefia, no qual participaram 140 in-
dividuos, distribuidos por doentes, portadores assintomaticos, familiares,
profissionais de saude e populagao em geral.Neste trabalho de investiga-
¢ao sao estudadas diferentes variaveis tendo em consideragado os aspetos
sociais, saude, laborais, pessoais, familiares e econdmicos. Para a recolha
de dados foram utilizadas duas metodologias: quantitativa, através de um
questionario, e qualitativa com a realizagédo de entrevistas e grupos de dis-
cussao. O processo foi desenvolvido em cinco fases.

Concluiu-se que a Doenca de Andrade em Valverde delCaminodeveria
ser tratada como um problema de saude publica e ndo como uma doenca
rara. ldentificou-se que os doentes para além das necessidades clinicas
manifestavam necessidades psicossociais,sendo necessaria a intervencao
com equipas multidisciplinares que contemplem profissionais das ciéncias
sociais.

As Associagbes de doentes, juntamente com a familia, principalmenteas
esposas e as maes, tém um papel muito importante no apoio aos doentes.
Concluiu-se também que na populagaoValverdefia existe uma grande sensi-
bilizagao para com a Doenca de Andrade, contudo, considera-se necessario
novas campanhas de sensibilizacdo para aumentar a informacgao sobre este
foco endémico.

Por outro lado, os profissionais de saude acreditam que a formacao que
possuem é escassa e referem que seria importante aumentaros seus co-
nhecimentos de forma a melhorar o apoioaos doentes. Além disso, os pro-
fissionais de saude indicam que ainvestigacdo e coordenacao sao aspetos
importantes para aumentar o conhecimento desta doenga.
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SUMARY

The current research project consists on the one hand of collecting data
which allow a description of the endemic focus of Corino de Andrade’s disea-
se in Valverde del Camino and on the other hand, of bringing this pathology
to light. The problem in the research was obtaining information which would
allow us to study in depth the psychosocial and health knowledge about the
people who suffer this disease, with the aim of identifying their needs and un-
derstand how these were being met, identifying the role that Social Services
play in attending to this group.

The methodology of the research concentrated on studying the case of
Valverde del Camino, approaching in two directions, exploratory for the so-
cial aspect and descriptive for the clinical aspect. It consists of a transverse
study made in the community of Valverde del Camino and in which 140 peo-
ple took part, among which were people suffering the disease, asymptomatic
carriers, family members, health professionals and the general population.
Various variables were considered which centred on social, health, work,
personal, family and economic aspects. This information was obtained by
means of the quantitative tool of a survey, and it was therefore also neces-
sary to use qualitative tools such as group discussions and interviews. The
process took place in five phases.

It was concluded that Corino de Andrade’s disease should be treated as a
Public Health problem and not as a minor illness. The affected people were
identified as having psychosocial needs as well as health issues, and there-
fore it is necessary for them to be treated by multidisciplinary teams where
social science professionals are also included.

The associations of patients, together with their families, principally mo-
thers and wives, have a very important role in the support of these people.
There is a great sensitivity in the Valverde population, although it is consi-
dered that campaigns are necessary to disseminate information about the
disease.

On the other hand, even the health professionals believe that the informa-
tion available about this disease is scarce and they consider that it is impor-
tant to extend their training for this pathology, in order to give better treatment
to their patients. Furthermore they consider research and co-ordination to be
vital in order to continue advancing knowledge about this disease.
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Cuando nos disponemos a investigar y a indagar desde las Ciencias So-
ciales y en concreto desde el Trabajo Social, a un colectivo que padece una
enfermedad rara, con la intencién de conocer sus necesidades y asi poder
ayudar a mejorar su bienestar social; nos damos cuenta, que encierra cierta
similitud con los origenes de esta profesion. El Trabajo Social nacié vincu-
lado a las ciencias médicas y se remonta a finales del siglo XIX (Consejo
General de Trabajo Social,2018:1), es el campo de la salud uno de los mas
antiguos y de mayor intervencion del profesional en Trabajo Social, segun
datos de la Federacién Internacional de Trabajadores Sociales (FITS) (Ro-
driguez et al., 2017).

Si definimos Trabajo Social, segun la Reunion General de la Federacion
Internacional de Trabajo Social (FITS) en Montreal, julio de 2000, vemos que
la profesién del Trabajo Social, “promueve el cambio social, la solucién de
problemas en las relaciones humanas y el fortalecimiento y la liberacion de
las personas para incrementar el bienestar. Mediante la utilizacién de teorias
sobre el comportamiento humano y los sistemas sociales. Esta profesién
interviene en los puntos en los que las personas interactian con su entorno.
Los principios de los derechos humanos y la justicia social son fundamenta-
les para el Trabajo Social” (Consejo General de Trabajo Social).

Y si nos acercamos a la definicién que hace la Organizacién Mundial de la
Salud (OMS) sobre Salud, nos encontramos con: “es un estado de completo
bienestar fisico, mental y social, y no solamente la ausencia de afecciones
o enfermedades”, esta definicion esta recogida en el Preambulo de la Cons-
titucion de la Asamblea Mundial de la Salud, adoptada por la Conferencia
Sanitaria Internacional, Nueva York, 19-22 de junio de 1946; firmada el 22
de julio de 1946 por los representantes de 61 Estados (Actas oficiales de la
Organizacion Mundial de la Salud, No. 2, p. 100) y que entr6 en vigor el 7 de
abril de 1948 (Organizacion Mundial de la Salud, 2001; OMS, 2014). Este
hecho fue un hito histérico, refiriéndonos al modelo biopsicosocial (OMS,
2001), no solo porque acentué el caracter social de las disciplinas sanitarias
sino también el caracter interdisciplinar (Consejo General de Trabajo Social;
OMS, 2014).
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Cuando una persona pierde la salud, enferma, pasa por una etapa que
le genera incertidumbre, malestar, indefension, impotencia, se siente des-
valido, e incluso llega a perder su dignidad, ante esta situacion, necesita
ser atendido por un sistema sanitario lo mas humano posible. Este término
de humanizar se ha venido empleando desde tiempo atras; por ejemplo, en
1984 con el Plan de Humanizacién de la Asistencia Hospitalaria del Instituto
Nacional de Salud, o mas recientemente por la Consejeria de Sanidad de la
Comunidad de Madrid con el Plan de Humanizacion de la Asistencia Sani-
taria 2016-2019 (Instituto Nacional de Salud, 1984; Consejeria de Sanidad,
2016; Iglesias, 2017).

Si recogemos las palabras que expresa Neri Iglesias, haciendo referencia
al profesor José Carlos Bermejo, éste analiza en profundidad la deshumani-
zacion en el ambito sanitario y, entre otras reflexiones, dice que: “humanizar
significa hacer referencia al hombre en todo lo que se realiza para promover
y proteger la salud, curar las enfermedades, garantizar un ambiente que fa-
vorezca una vida sana y armoniosa a nivel fisico, emotivo, social y espiritual”
(Iglesias, 2017).

Por tanto para dignificar a la persona enferma y humanizar la sanidad de-
bemos saber ser, estar, escuchar, observar, acompanar y todo ello sin juzgar
y esa forma de trabajar esta innata en la profesion de Trabajo Social (lgle-
sias, 2017). Ya Mary Richmond apunto que, “el objetivo del Trabajo Social es
educar a través de un programa de participacion que permita al cliente com-
partir con el trabajador social la responsabilidad de las decisiones a tomar”
(Richmond, 1977:10). Concretamente en el campo de la salud, el Trabajo
Social es definido como la actividad profesional que tiene por objeto los fac-
tores psicosociales que inciden en el proceso salud-enfermedad, asi como
el tratamiento de los problemas psicosociales que aparecen con relacion a
las situaciones de enfermedad (ltuarte, 1992), de ahi, que el conocimiento
de la realidad de cada paciente sea fundamental, proceso que lleva implicito
estudiar al usuario e identificar las redes de relaciones como la familia, 6 la
comunidad en general, entre otros (Rodriguez et al., 2017).

Si nos acercamos al campo de las enfermedades raras, donde se centra
nuestro estudio, apreciamos que una de las demandas del colectivo de pa-
cientes y familiares, es la investigacion, social y sanitaria, ambas deben de
estar estrechamente vinculadas para mejorar la prestacion de los servicios
de salud (OBSER, 2017).

Haciendo referencia a las palabras de Manuel Posada, director del Institu-
to de Investigacion en Enfermedades Raras (IIER) del Instituto de Salud Car-
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los lll, donde argumenta que al ser tantas las enfermedades raras existentes,
es imposible poner remedios a todas a corto plazo, por lo que “la mejor ma-
nera de mejorar la esperanza y la calidad de vida de los pacientes es buscar
factores de riesgo y prondstico que actuen sobre la vida diaria, y no solo en
sus genes o moléculas. No debemos menospreciar la capacidad que tiene
esa otra investigacién -que algunos ni siquiera la reconocen como investiga-
cidén- en conocer qué ocurre en el dia a dia de los pacientes” (Posada, 2017).

La investigaciéon del Trabajo Social en Salud esta orientada a conocer
dichas problematicas de salud de la poblacion, para hacer efectivo el cum-
pliento de las politicas sociales y de los derechos fundamentales, ese tra-
bajo es efectivo cuando se realiza en equipos interdisciplinares, cuando in-
tervienen investigacion social y sanitaria, y los resultados deben conllevar
acciones que mejoren la calidad de vida de pacientes, familias, comunidad
y sociedad en general (Rodriguez et al., 2017).

En el caso de las enfermedades raras, la situacion toma un matiz, si nos
permitis decir, aun mas complicado, ya que suelen ser enfermedades graves
o0 muy graves, donde la calidad de vida de las personas enfermas se siente
comprometida, por la fatta de autonomia que genera, como consecuencia de
las diversas discapacidades sobrevenidas, por lo que la carga psicosocial, se
acentua cada vez mas tanto en el paciente como en la familia (EURORDIS,
2005; Villar Gomez de las Heras, 2013). Este colectivo se encuentra con
diversas problematicas, empezando por el desconocimiento sanitario de la
enfermedad y consecuentemente el devenir de los/as pacientes y las familias
en busca de respuestas y “si los medicos no sabemos dar respuestas, menos
sabe una sociedad” (Villar Gomez de las Heras, 2013:1), de ahi la importan-
cia de visibilizar las enfermedades raras, tambien a la sociedad en general,
informar y concienciar para sensibilizar a la sociedad y evitar discriminacion
hacia las personas que padecen este tipo de enfermedades.

Para afrontar la situacién a la que se enfrentan estas personas y sus
familiares, la disciplina del trabajo social, tiene mucho que decir. Entre las
funciones y tareas que viene desarrollando, en el campo de la salud y en
el campo de las enfermedades raras estan tareas del areas preventiva, de
atencion directa, planificacion, docente, de promocion, mediacién, supervi-
sion, gestion y administracion de servicios, evaluacion, funcion gerencial, de
coordinacion y funciones de investigacion, (Listan et al., 2011;Rodriguez et
al., 2017; Carrion & Mayoral, 2017) entendiendo ésta ultima como “el proce-
so metodoldgico mediante el cual se puede descubrir, describir, interprestar,
explicar y valorar una realidad...empleando para ello técnicas profesionales



12 INTRODUCCION

y cientificas a fin de contextualizar una adecuada intervencién y/o acciéon
social planificada” (Carrién & Mayoral, 2017: 57).

En este contexto es donde centramos nuestra Tesis, La Enfermedad de
Andrade. Profundizando en las necesidades sociales y pesonales.Es un estu-
dio de investigacion que trata de evidenciar algunas de las necesidades con
las que se encuentra el colectivo de personas afectadas por la Enfermedad
de Andrade, estudiando el caso del segundo foco mas importante Espana, la
localidad onubense de Valverde del Camino. Teniendo la igualdad de opor-
tunidades de todos los individuos y el respecto de los derechos humanos de
cualquier ciudadano, como pilares basicos que sustentan este trabajo.

Alo largo del trabajo utilizamos para referirnos a esta patologia, indistin-
tamente los conceptos de: Enfermedad de Andrade, Polineuropatia Amiloi-
dotica Familiar (PAF) o Amiloidosis Hereditaria por Transtiretina (AhTTR).

Nuestro interés por esta tematica se remonta al afio 2001, cuando tuvi-
mos el primer contacto con la Asociacion de pacientes de esta enfermedad,
Asociacion valverdena de la Enfermedad de Andrade (ASVEA) y nos mos-
traron su situacion. A patir de ahi, en 2011 hicimos una primera aproxima-
cion a su problematica, presentando en la Universidad de Huelva, el trabajo
fin de Master titulado “Analisis de los factores de la Polineuropatia Amiloido-
tica Familiar en la localidad onubense de Valverde del Camino”, con el que
pudimos comprobar que quedaba mucho trabajo por hacer y era importante
seguir profundizando en esta tematica. Consideramos que estabamos ante
una nueva linea de investigacion aun sin abordar y era importante seguir
avanzando por ese camino. Uno de esos pasos necesarios es este docu-
mento, que forma la Tesis Doctoral.

En ella, nos marcamos como objetivos identificar las necesidades de las
personas afectadas por la Enfemedad de Andrade, y comprobar como estan
siendo atendidas dichas necesidades, conociendo el papel que juega el Tra-
bajo Social en esta tarea.

La finalidad de este trabajo es evidenciar que es necesario una atencion
integral del colectivo afectado por esta enfermedad, ser concientes de que
ademas de las necesidades sanitarias, tienen otras necesidades de tipo:
social, psicolégico, laboral, econdmico y personal cuyo tratamiento debe
realizarse a varios niveles: pacientes, familias, profesionales sanitarios y so-
ciedad en general.

Por otra parte, este trabajo ayuda a dar visibilidad a esta enfermedad y
profundizar en el conocimiento de esta patologia, ya que el desconocimien-
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to provoca rechazo, situacion que hay que evitar para lograr la integracion
social que necesita este colectivo. Aunque sean enfermedades minoritarias
y podamos pensar que no nos afecta, “estas enfermedades raras pueden
afectar a cualquiera y en cualquier momento de su vida” (Listan et al., 2011).

Para profundizar en este conocimiento, hemos visto adecuado llevar a
cabo un estudio de caso, en la localidad de Valverde del Camino; teniendo
en cuenta, que la parte sanitaria, al haber sido anteriormente mas investi-
gada, tendria un alcance descriptivo; y por otro lado, cuando profundizamos
en la parte social, al ser escasa o nula la informacion previa existente de la
Enfermedad de Andrade, el alcance de nuestro estudio, ha sido exploratorio.
En cuanto a las herramientas que hemos utilizado, ha sido el cuestionario
(cuantitativo), aunque para su creaccion hemos utilizado otras de caracter
cualitativo como la entrevista, la observacion y los grupos de discusion.

Las personas que han participado en este estudio, han sido 140, priori-
zando las personas enfermas y sus familiares; aunque en una proporcion
pequeia, tambien vimos la necesidad de incluir a profesionales sanitarios y
poblacion en general de la localidad.

La estructura del trabajo se distinge en los siguientes apartados:

I. En la primera parte recogemos, el Marco Tedrico. La informacion
va de lo general a lo especifico; es decir, comenzamos con las en-
fermedades raras, hasta terminar con una de ellas, objeto de de
nuestro estudio, la Enfermedad de Andrade.

En esta parte, se distinguen tres apartados diferenciados: el prime-
ro, gira entorno a las Enfermedades Raras en general, exponiendo
el concepto; la legislacion, la normativa y las actuaciones que con-
sideramos mas relevantes en la materia. En el siguiente apartado,
abordamos el conocimiento de las Necesidades de las personas
afectadas por enfermedades raras, y el papel que juega el Traba-
jador/a Social en la atencion a las personas enfermas y sus fami-
lias. El tercer y ultimo apartado del marco teérico, esta destinado
a profundizar en la Enfermedad de Andrade, sintomas, trasmision,
tratamietno y prevalencia de esta enfermedad, de manera que nos
permita conocer mejor la enfermedad en cuestion.

IIl.  En la segunda parte esta integrada la Metodologia y Objetivos.
Donde explicamos cual ha sido la motivacién para realizar este
estudio. Nuestra hipotesis ha partido del convencimiento, de que
las necesidades de las personas con Enfermedad de Andrade, no
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estan siendo atendidas y que la figura del trabajador 6 trabajadora
social, no estaba siendo rentabilizada. A partir de ahi, nos plan-
teamos los objetivos de identificar las necesidades que tienen las
personas afectadas por esta enfermedad y conocer, como estaba
siendo atendidas dichas necesidades, para conocer, en este caso,
el papel que juega el trabajo social en dicha atencion.

Para ello, como hemos dicho anteriormente, empleamos el método
de estudio de caso, haciendo una breve descripcion del contexto
geografico donde se situa este foco endémico y sus caracteristicas.
En la recogida de informacion hemos utilizado herramientas tanto
cualitativas, como cuantitativas, siendo la herramienta clave de re-
cogida para el total de la muestra (140 personas), el cuestionario,
practicamente en su totalidad formado por preguntas cerradas.

Llegado a este punto y con respecto a la eleccion de la muestra,
hay que destacar la falta de registro oficial existente en las Institu-
ciones Publicas con especto a la Enfermedad de Andrade. Aunque
es un tema que recogemos en el texto, tanto a la hora de exponer
los datos, como en las limitaciones del estudio, creemos tambien
importante recogerlo en este apartado. Debido a la inexistencia de
registro o de datos oficiales que hay sobre la Enfermedad de An-
drade ( Ministerio de Sanidad, IESCIII & Consejeria de Salud de la
Junta de Andalucia, diciembre 2018). Por ello, hemos tenido que
recurrir a la Asociacién Valverdefa de la Enfermedad de Andrade
(ASVEA). En nuestro caso, se han convertido en la base de datos
fundamental, “fuente principal de los bancos informativos con los
que se ha nutrido y nutre el conocimiento” (OBSER, 2017: 21), para
poder llevar a cabo este estudio. Esta circunstancia no es inusual,
ya que en este tipo de enfermedades minoritarias (en general) las
asociaciones juegan un papel muy importante, “se normaliza la si-
tuacioén de recurrir a ellas para conseguir informacion” (Villar Goé-
mez de las Heras, 2017: 68). En este sentido, las personas que
conviven con una enfermedad rara, se convierten en pacientes
expertos, comienzan una busqueda incansable para conseguir in-
formacion que posteriormente la comparten con los profesionales
sanitarios buscando una atencion adecuada. Son los maximos co-
nocedores de sus patologias, pasan de ser, pacientes pasivos, a
agentes transformadores que poseen la informacion mas actuali-
zada. Esta circunstancia, ha hecho que tanto en Europa, como en
Espafia, los avances en investigacion en enfermedades raras, han
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ido de la mano del trabajo del tejido asociativo, a dia de hoy (data
2017) “el 43% de las asociaciones de FEDER afirman promover la
investigacioén, una implicacion que se hace visible, desde el punto,
que es el mismo conocimiento cientifico quien les motiva a asociar-
se” (OBSER, 2017:21-22).

En la parte metodoldgica, hemos dedicado un apartado ha explicar el
proceso de la investigacion, el cual ha estado dividido en cinco fases:

fil.

La primera fase Planteamiento de la investigacién, hemos hecho
una revision bibliografica, donde hemos tenido que adentrarnos
en textos de caracter clinicos, para conocer las peculiaridades
de la enfermedad y en otros documentos de matiz social. En
esta ocasion, nos ha sido imposible encontrar documentos que
plasmen informacion sobre los aspectos sociales de la Enferme-
dad de Andrade; sin embargo, hemos encontrado otros textos,
que han tratado temas sociales especificos de las enfermeda-
des raras en general. Muchos de ellos referenciamos en el texto
y otros que, incluimos en la bibliografia, ya que nos han servido
para ampliar nuestros conocimientos para futuras investigacio-
nes. En esta fase, también hemos buscado informacién en los
propios pacientes y familiares, asi como en los profesionales sa-
nitarios, para ello, hemos empleado técnicas cualitativas como
la entrevista o los grupos de discusion.

En la segunda fase, Elaboracién y validacién de los cuestiona-
rios, hemos aplicado la informacién obtenida de la fase anterior,
para elaborar los cuestionarios. Dando como resultado, cuatro
cuestionarios, uno para enfermos/as de PAF (Nivel 1-E), otro
para familiares y portadores asintomaticos (Nivel 1-F), un ter-
cero para profesionales sanitarios (Nivel 2) y el cuarto para la
poblacion en general (Nivel 3). Todos ellos, validados por perso-
nas expertas antes de realizar la distribucién de los mismos a la
muestra.

En la fase de Recogida de datos, hemos distribuido los cuestio-
narios a la muestra del estudio.

La fase de Analisis de datos, se ha realizado en dos momentos;
por un lado, codificando los datos de los grupos de discusién y
las entrevistas (informacion que volcamos en los cuestionarios);
y por otro lado, analizando los datos de la informacién obtenida
de los cuestionarios.
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Dada la ideosincracia de la enfermedad, los colectivos inves-
tigados no son extensos, son muestras reducidas, a las que
no se pueden aplicar ciertas técnicas estadisticas pero que a
la vez, definen de forma fiel el estado y los sentimientos de
este colectivo. Por tanto, el analisis que hemos llevado a cabo
ha sido descriptivo y hemos empleado el programa IBM SPSS
Statstic 21.

v. La ultima fase ha sido la dedicada a la Redaccion del informe,

donde hemos plasmado la informacién obtenida de la fase an-
terior.

La tercera parte esta dedicada a los Resultados y conclusiones,
donde volcamos la informacion que obtenemos de los cuestionarios
y la exponemos, dando respuesta a nuestros objetivos generales y
especificos. Quedando conformados los resultados, en apartados
que responden a: la profundizacién en el conocimiento del foco de
Valverde del Camino, el perfil de las personas con Enfermedad de
Andrade, la problematica y las condiciones de vida de las personas
con esta enfermedad, sus necesidades y la red y/o estrategias de
atencién de las que disponen, recogiendo en éste, el papel del tra-
bajador social en la atencién a este colectivo.

Hemos creido adecuado, presentar los resultados, mediante la re-
daccién de textos, acompanados de tablas y/o graficas y de frases
clarificadoras que nos han trasladados las personas afectadas de
una u otra manera, por esta enfermedad.

En cuanto a las conclusiones, consideramos que han sido muy en-
riguecedoras, en cuanto a la informacion que proporcian en mu-
chos aspectos. Dibujando una poblacién de personas enfermas,
principalmente masculina, donde una gran parte, han heredado la
enfemedad del padre y en su mayoria han recibido el trasplante de
higado como tratamiento.

El colectivo de personas enfermas, reflejan que tienen otras nece-
sidades, ademas de las sanitarias, muchas de las cuales no tienen
cubiertas, esto hace que sea necesario tratar al colectivo conjun-
tamente desde la investigacion clinica y social. Son personas que
encuentran un gran apoyo en sus familiares cercanos y en la aso-
ciacion de enfermos ASVEA, la cual le presta apoyo de todo tipo
(moral, personal, psicoldgico, econémico).
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En cuanto a los sintomas de la enfermedad, principalmete comien-
zan por las extremidades inferiores y una vez empiezan su trata-
miento, suele deternerse la enfermedad en algunos aspectos pero;
sin embargo, les avanza la enfermedad en las afectaciones cardia-
cas y oftalmoldgicas.

Las personas enfermas, en su mayoria, no estan satisfechas con
el trato que reciben del profesional sanitario, sintiendose incluso,
discriminadas en algunas ocasiones, datos que concuerdan con la
informacion que obtenemos de los propios profesionales sanitarios,
los cuales, no se sienten seguros al tratar a estos pacientes, por
carecer de suficiente informacion y formacion adecuada y deman-
dan mas formacion respecto a la enfermedad. Por otro lado, la so-
ciedad se presenta como conocedora de la enfermedad, aunque
tienen bastantes preocupaciones y/o inquietudes respecto a ella,
consideran que seria importante la difusion de informacion de esta
patologia en colegios, empresas y otros lugares, para que la pobla-
cion conozca la existencia en su pueblo (refiriendose a Valverde del
Camino) de un foco endémico de esta patologia.

Una vez obtenidas las conclusiones, se nos abren muchas lineas de trabajo
y de investigacion, que exponemos en sus respectivos apartados. Tenemos
la impresion, de haber avanzado solo un paso, de un largo camino por re-
correr. Aunque tambien creemos, que el camino es el adecuado. Es un co-
mienzo, una base, que presenta una exposicion de datos que describe deta-
lladamente la casuistica de la Enfermedad de Andrade en el foco endémico
de Valverde del Camino, que puede guiarnos para futuras profundizaciones
en aspectos concretos. En este sentido, pensamos que esta Tesis, aporta un
nuevo enfoque al estudio de la Enfermedad de Andrade y ésto, nos puede
permitir comparar los resultados obtenidos durante esta investigacion, con
estudios similares realizados o a realizar, en otros paises para contrastar y
discutir similitudes o diferencias.

Por ultimo apuntar que hemos creido conveniente incluir en la parte de ANE-
XOS, los datos completos en gréficas y tablas, de cada una de las preguntas
de los cuatro tipos de cuestionarios. Nuestra motivacion para esto ha sido,
considerar que son escasos o nulos los datos cuantitativos existentes de la
Enfermedad de Andrade y esta informacion, puede ser valiosa para profun-
dizar, desde distintas disciplinas, en las cuestiones que cada linea de inves-
tigacion crea oportuna, segun sus interes profesionales.
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1. ENFERMEDADES RARAS

1.1. CONCEPTO DE ENFERMEDADES RARAS

La Enfermedad de Andrade es una patologia incluida en la categoria de en-
fermedades raras (ER). Las ER, enfermedades minoritarias o enfermedades
poco frecuentes, son conceptos que se utilizan para agrupar enfermedades
muy diferentes entre ellas. Una enfermedad pasa a denominarse rara cuan-
do afecta a menos de 5 por cada 10.000 personas, o lo que es lo mismo, 2
de cada 2000 personas (OMS, 2002).

Para abordar estas enfermedades, es interesante recoger una apreciacion
de EURORDIS (2005), sobre la utilizacion aleatoria que se hace en docu-
mentos y estudios, a la hora de emplear distintos conceptos cuando se habla
de ER, que no son similares entre si; sin embargo, es importante conocerlos
cuando se habla de este tipo de patologias, conceptos como:

- Enfermedades raras: se caracterizan por su baja prevalencia o proporcion
(menos de 1 /2,000) y su heterogeneidad. Afectan tanto a nifios como
adultos en cualquier parte del mundo. Como los/as pacientes de ER son
una minoria, hay falta de conciencia publica; estas enfermedades no pre-
sentan una prioridad en la salud publica, y se realiza poca investigacion. El
mercado es tan limitado para cada enfermedad que la industria farmacéu-
tica es reticente en invertir en la investigacion y en desarrollar tratamientos
para las ER. Por tanto, hay una necesidad de regulacion econdémica, tales
como incentivos nacionales, como son los suministrados para la Regula-
cion de Medicamentos Huérfanos en la Unién Europea.

- Enfermedades olvidadas: Son comunes. Enfermedades comunicables
que afectan principalmente a pacientes que viven en paises en desarro-
llo. Como no son prioridad para la salud publica en los paises industria-
lizados, se realiza poca investigacion para estas enfermedades. Estan
“olvidadas” por la industria farmacéutica porque su mercado se ve ge-
neralmente como no rentable. Hay necesidad de regulacién econémica
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y enfoques alternativos en este campo para crear incentivos dirigidos al
estimulo de la investigacion y al desarrollo de tratamientos para luchar
contra las enfermedades olvidadas, que son predominantes en paises
desarrollados. Las enfermedades olvidadas no son por tanto ER.

- Enfermedades huérfanas: comprenden tanto las enfermedades raras
como las enfermedades olvidadas. “Estan huérfanas” de atencion por
parte de la investigacion y de interés del mercado, asi como de politicas
de la salud publica.

Por otro lado, las caracteristicas de las ER, son muy variadas; hay que
tener en cuenta que los 6rganos afectados son distintos, la edad de apari-
cion de los primeros sintomas y el numero de personas que padecen cada
enfermedad, por su baja prevalencia también son muy variables. Incluso
hay que considerar, que la misma enfermedad, puede tener una expresion
clinica diferente de un paciente a otro en funcion del grado de afectacion,
de su evolucion y de la experiencia personal que cada paciente tiene de su
proceso, puede ser distinto al de otros (Consejeria de Salud, 2007; Barba
Romero, 2011), por tanto, todo esto supone impedimentos importantes a la
hora de abordarlas. Debido a esa serie de particularidades, hace necesario,
atribuirles caracteristicas comunes, ademas de ser enfermedades croénicas,
existe escaso conocimiento etiolégico de ellas, falta de tratamiento curativo
o de baja accesibilidad, importante carga de enfermedad o limitacion de la
calidad de vida, entre otros (Listan Cortés et al., 2011). Entendiendo las en-
fermedades crénicas como, patologias de larga duracion y complejas, cuyo
impacto suele ser ademas de sanitario, social y psicolégico (Aguirre et al.,
2008), ademas de educativos o laborales (Fundacion Gapar Casal, 2018),
podemos decir que este tipo de enfermedades pueden afectar negativamen-
te en la calidad de vida de los enfermos y sus familias.

En este sentido y siguiendo la misma linea, EURORDIS anade ademas,
otra serie de caracteristicas comunes que identifican las ER, como son, su
caracter degenerativo y de gravedad, poniendo en serio peligro la vida de las
personas, ya que la mayoria de ellas son incurables; el grado de incapacidad
que suelen generar, mermando de esa manera, la calidad de vida de las per-
sonas que las padecen y el impacto psicosocial tanto en la persona enferma
como en sus familias y la falta de tratamiento terapéutico existentes para es-
tas enfermedades (EURORDIS, 2005). Ademas, de la existencia o no de in-
formacion al respecto, el tratamiento, la medicacién comercializada o no, son
otra serie de particularidades que las diferencias unas de otras, aunque se
encuentren dentro de la misma denominacion de enfermedades minoritarias.
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La etapa de aparicion, en el 50% de los casos suele ser la nifiez (EU-
RORDIS, 2005), aunque la prevalencia es mayor en las personas adultas
que en la infancia, debido a la excesiva mortalidad de algunas enferme-
dades infantiles (Posada et al., 2008), provocadas por su gravedad o por
malformaciones, si a esto le afiadimos que el 80% de ellas que tienen origen
genético, puede ocurrir que en la misma familia existan mas de una persona
afectada por la misma patologia, circunstancia que agrava mucho mas, la
situacién que viven tanto las personas enfermas como las familias.

En cuanto a las cifras, hay que tener en cuenta que los datos epidemio-
I6gicos sobre ER se basan en estimaciones, debido a que para calcular el
numero exacto de personas con ER seria necesario un registro sistematico
de todos y cada uno de los casos” (Fundacién Gapar Casal, 2018), y ac-
tualmente no se conoce registro oficial para saber el numero de exacto de
los casos. Se estima que existen entre 6.000 6 8.000 tipos diferentes en la
Union Europea, y que a nivel mundial pueden afectar al 6-8% de la pobla-
cion, entre 400 millones en todo el planeta (OBSER, 2017). Segun datos de
2012 de la OMS, en Espana existen mas de 3 millones de personas con ER
y 30 millones en los 25 paises europeos (OMS, 2002; Consejeria de Salud,
2007; Ministerio de Sanidad y Politica Social, 2009a; OBSER, 2017; Funda-
cion Gapar Casal, 2018; Ancochea et al., 2018). Si tenemos en cuenta que
en Espafa, hay una media de 4 personas, por familia, existirian unos 12
millones de personas que conviven diariamente con una ER, bien por pade-
cerla directamente ellos o algunos de sus familiares mas cercanos (CREER,
2017). Segun estos calculos en el caso de Andalucia estarian 500.000 per-
sonas afectadas por ER (Junta de Andalucia.Consejeria de Salud, 2007).

Esta serie de aspectos, provocan unas consecuencias a quienes las pa-
decen de “gran morbilidad, discapacidad y/o dependencia y precisan cuida-
dos prolongados e intervenciones multidisciplinares” (Fundacion Gapar Ca-
sal, 2018), por lo cual, tanto las personas que la padecen, como sus familias
y su entorno social experimenten una pérdida en su equilibrio vital mas agudo
cuando se les diagnostican una ER que cuando se le diagnostican una en-
fermedad mas conocida o comun (Listan Cortés et al., 2011). Podemos decir,
que las personas con ER constituyen un grupo de poblacion que precisan
actuaciones compensatorias especificas en la prestacion de servicios al ser
estas enfermedades habitualmente graves, crénicas provocando en las per-
sonas, atencion o cuidados especializados y prolongados (CREER, 2015).

En definitiva, las personas enfermas y sus familiares se ven afectadas
por una serie de dificultades, en todos los aspectos de su vida cotidiana;
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que hacen que sus necesidades tengan que ser definidas, estudiadas, ana-
lizadas y abordadas desde diferentes niveles de actuacion: tanto médicos,
como psicoldgicos y sociales y a nivel individual como familiar.

1.2. LEGISLACIONES Y NORMATIVAS QUE AFECTAN

A LAS ENFERMEDADES RARAS

Cuando nos disponemos a estudiar el colectivo de ER, consideramos
importante hacer una breve revisidon normativa de la legislacién que existe
sobre las ER; en este caso, consideramos oportuno, resefar las que consi-
deramos mas importantes a nivel europeo, nacional y andaluza.

A nivel europeo, consideramos entre las mas relevantes:

La Comunicacién de la Comision de 24 de noviembre de 1993 so-
bre el marco de actuaciéon en el ambito de la Salud Publica. Es,
aqui donde, por primera vez, se recoge las ER, entre los asuntos
prioritarios de salud publica. Se crean programas en los que estan
incluidas las ER con el objetivo de construir una base de datos de
la Unién Europea, intercambair informacién y facilitar la deteccion
precoz de estas enfermedades (Ancochea et al., 2018)

La Decisiéon 1295/1999/CE. EIl 29 de abril de 1999, se aprueba esta
Decision, que establece un programa de accion comunitaria contra
las enfermedades poco comunes, inlcuidas la de origen genético,
para el periodo 1 de enero de 1999 y el 31 de diciembre de 2003
(Ancochea et al., 2018).

El Reglamento del Parlamento Europeo y del Consejo sobre medi-
camentos huérfanos, sale publicado en 2000 con el objeto, segun
su articulo 1, de establecer un procedimiento comunitario para de-
clarar determinados medicamentos como huérfanos y establecer
incentivos para fomentar la investigacion, el desarrollo y la comer-
cializacion de los medicamentos declarados huérfanos.

Por otro lado la Comunicacion de la Comision al Parlamento Eu-
ropeo, al Consejo, al Comité econémico y Social Europeo y al Co-
mité de regiones en 2008 “Las Enfermedades Raras: un reto para
Europa”, tiene como objetivo establacer una estrategia comunitaria
global para apoyar a los Estados miembros, a fin de prestar re-
conocimientos, prevencion, diagndsticos, tratamientos, cuidados e
investigaciones eficaces y eficientes en las ER en Europa, a través
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de Planes Nacionales, coordinacion, cooperacién, investigacion y
visibilizacién entre los estados miembros (Comisién de las Comuni-
dades Europeas, 2008).

En la misma linea, el 8 de junio de 2009, en las Recomendaciones
del Consejo instan a los Estados miembros: la realizacion de planes
y estrategias en el ambito de las ER, la definicidn, codificacion e
inventario de las ER, la investigacion sobre las ER, los centros es-
pecializados y redes europeas de referencia para ER, la necesidad
de recabar conocimientos especializados a escala europea sobre
ER, la responsabilizacién de las organizaciones de pacientes y la
sostenibilidad de dichos programas (Consejo de la Union Europea,
2009).

El informe recoge la informacion en la que se encuentran los Es-
tados miembros sobre la aplicacion de la estrategia que tanto la
Comision, como la Recomendaciones instaban a que realizaran los
estados miembros. Para ello, la Comision remitié un cuestionario
electronico a los Estados miembros, el cual cumplimentaron diecio-
cho paises (Comision Europea, 2014). Sus respuestas, asi como
la informacién de la accion conjunta del Comité de Expertos de la
UE en ER (EUCERD) publicada en “Report on the State of the Art
of Rare Diseases Activities in Europa” (Informe sobre la situacion
de las actividades sobre ER en Europa) (Comision Europea, 2014),
daba a conocer la situacion en la que se encontraban.

Dicho informe concluye que, aunque se ha avanzado mucho, en
la implantacion de planes o estrategia de los Estados en materia
de ER, queda mucho trabajo por realizar, por lo que las ER siguen
siendo una prioridad para la Comision; ocupando, la accion en ma-
teria de ER, un lugar destacado en el Programa de salud y Horizon-
te 2020...Se preveé que las siguientes acciones continien apoyan-
do a los Estados miembros, para mantener el papel coordinador de
la UE, seguir respaldando los planes y estrategias y disminuir las
desigualdades entre pacientes, entre otros cuestiones.

Las Recomendaciones del Consejo de la UE para apoyar la incor-
poracién de las ER en los Servicios y Politicas Sociales, fue una
iniciativa del grupo de expertos en ER de la Comision Europea en
abril de 2016. Se centra principalmente, en potenciar el intento de
los servicios sanitarios, para prestar una atencion integral, que les
permitan desempenfar el papel que tienen que llevar a cabo, en
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el apoyo a la incorporacion de las particularidades de las ER en
los servicios sociales dentro de un apoyo holistico, centrado en las
personas y desde un respeto de sus derechos humanos. Teniendo
en cuenta que las peculiaridades que conllevan las ER, hacen que
los enfermos necesiten, ademas de profesionales sanitarios con
diferentes especialidades médicas, otros profesionales como, tra-
bajadores sociales y psicélogos. En definitiva, el objetivo de estas
recomendaciones, se orienta a asesorar a los Estados miembros
y a la Comision Europea sobre las cuestiones que deben conside-
rarse en la atencion integral del paciente en los diferentes sistemas
nacionales sanitarios y sociales (Grupo de Expertos en Enfermeda-
des Raras de la Comisién Europea, 2016).

A modo de resumen, en la siguiente tabla, enumeramos dichas normati-
vas europeas:

NIVEL EUROPEO
ANO NORMATIVAS
Comunicacioén de la Comision de 24 de noviembre de 1993 sobre el
1993 P : o
marco de actuacion en el ambito de la salud publica
1999 Decision 1295/1999/CE
2000 Reglamento (CE) No 141/2000 del Parlamento Europeo y del Conse-
jo de 16 de diciembre de 1999 sobre medicamentos huérfanos
Comunicacion de la Comision al Parlamento Europeo, al Consejo,
2008 al Comité econdmico y social Europeo y al Comité de las Regiones.
“Las enfermedades raras: un reto para Europa” [COM(2008) 679 fi-
nal]
2009 Recomendacién del Consejo de la UE relativa a una accion en el
ambito de enfermedades raras (2008/C 151/02)
Informe de la Comision Europea sobre la ejecucion de la comunica-
2014 cion [COM(2008) 679 final] y la Recomendacion del Consejo de 8 de
junio de 2009 relativa a una accion en el ambito de las ER (2009/C
151/2)
2016 Comision Europea. Recomendaciones para apoyar la incorporacion

de las ER en los Servicios y Politicas Sociales.

Tabla 1: Normativas europeas que han respaldado las actuaciones en ER (elabora-
cion propia)

Si ponemos el foco en nuestro pais, algunas leyes y normativas que han
contribuido a mejorar la situacion de las personas con enfermedades mino-
ritarias han sido:
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La ley 16/2003, de 28 de mayo, de Cohesion y Calidad del Sistema
Nacional de Salud, cuya ultima revision ha sido el 15 de agosto de
2018. Recoge en su articulo 1 como objeto, establacer el marco
legal para las acciones de coordinacién y cooperacion de las Ad-
ministraciones Publicas Sanitarias, debiendo de garantizar la equi-
dad, calidad y participacién social en el Sistema Nacional de Salud.
En el articulo 14, recoge la atencioén sociosanitaria como forma de
proceder con estas personas, debiendo existir una coordinacion
entre centros sanitarios y sociales. La movilidad dentro del Siste-
ma Sanitario Nacional (art. 24), la formacién de los profesionales
sanitarios ( art. 34) y la promocion de la investigacion en materia de
salud (art. 28) son algunas de las cuestiones que recoge.

Posteriormente, el dia 20 de febrero de 2006, aparece publicado en
el Boletin Oficial de las Cortes Generales del Senado n? 414, una
mocion al Pleno, del Grupo Parlamentario Popular en el Senado.
Mediante la cual, el Pleno acuerda, la creaccién de una Ponencia,
en el seno de la Comisiéon de Sanidad y Consumo, encargada de
analizar, la especial situacion de los pacientes con enfermedades
raras (Boletin oficial de las cortes generales del senado, 2006).

Un avance significativo, en la atencién a las personas dependien-
tes, se did con la aprobacion de la ley 39/2006 de Promocién de la
Autonomia Personal y de Atencion a las Personas en Situacion de
Dependencia, supuso un paso importante para dotar de prestacio-
nes y servicios a las personas en situacion de dependencia.

Como resultado de la mocién anterior, en el Boletin Oficial de las
Cortes Generales n° 659 del 23 de febrero de 2007, por Acuerdo del
Pleno del Senado, se Aprueba el Informe de Ponencia del estudio,
encargado de analizar la especial situacion de los pacientes con ER
y especialmente, las medidas sanitarias, educativas y sociales que
deben contribuir a ofrecer un adecuado tratamiento de las personas
enfermas y sus condiciones de vida (Boletin Oficial de las Cortes
generales Senado, 2007).

En este mismo documento, se recoge las diferentes comparecen-
cias, entre ellas DAa. Vanesa Pizarro Ortiz, trabajadora social de
FEDER, el dia 14 de junio de 2006, que simplifica la necesidad de
conocer esas necesidades “la importancia de conocer las necesi-
dades de los afectados por ER, permitira asignar recursos de forma
eficiente” (Boletin Oficial de las Cortes generales Senado, 2007).
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El Ministerio de Sanidad y Politica Social, publicé la “Estrategia en
Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud”, aprobada
por el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud, el 3 de
junio de 2009. Se enmarca dentro del Plan de Calidad del Sistema
Nacional de Salud (SNS), entre cuyos objetivos se incluye, mejorar
la atencién de las personas con ER y sus familias (Ministerio de
Sanidad y Politica Social, 2009). En este caso, dicha Estrategia re-
coge siete lineas de actuacién, como son: la informacién sobre ER,;
la prevencion y deteccidn precoz; la atencion sanitaria; terapias;
atencion sociosanitaria; investigacion y formacion en ER. En estas
lineas, estan inmersas las expectativas, los campos de actuacion
y las necesidades, que son necesarias abordar para mejorar la ca-
lidad de vida de pacientes y familias y aumentar el conocimiento y
la formacién de profesionales y de la sociedad en general en ma-
teria de ER. Esta Estrategia, dota a profesionales y pacientes de
un instrumento documental de gran utilidad que respalda el trabajo
dirigido a mejorar la salud y calidad de vida de las personas con ER.

La ley 26/2011, de 1 de agosto, de adaptacion normativa a la Con-
vencion Internacional sobre Derechos de las Personas con Disca-
pacidad, cuya ultima actualizacion esta publicada en el BOE del
31 de octubre 10 de 2015, recoge en su articulo 1, el concepto
de igualdad de oportunidades como: “la ausencia de toda discri-
minacion, directa o indirecta, por motivo de o sobre la base de dis-
capacidad...a fin de obtaculizar el goce o ejercicio en igualdad de
condiciones por las personas con discapacidad, de todos los dere-
chos humanos vy libertades fundamentales en los ambitos politicos,
econdmicos, sociales, culturales, civiles o de otro tipo. Entendiendo
por igualdad de oportunidades la adopciéon de medidas de accion
positiva orientadas a evitar o compensar, las desventajas que pa-
decen las personas con discapacidad para participar plenamente
en la vida politica, econémica, cultural y social” (BOE, 2011). En la
propia ley define las personas con discapacidad como: “aquellas
que presenten deficiencias fisicas, mentales, intelectuales o senso-
riales... que le impidan participar plena y efectivamente en la socie-
dad, en igualdad de condiciones de los demas” (BOE, 2011.Art.2).

El Real Decreto 1/2013, de 29 de noviembre, por el que se aprueba
el Texto refundido de la Ley General de derechos de las personas
con discapacidad y su inclusién social, su ultima actualizacion la
encontramos en el BOE del 25 de junio de 2015. Cuyo objeto es
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garantizar el derecho a la igualdad de oportunidades y trato de las
personas con discapcidad en igualdad de condiciones que el res-
to de los ciudadanos; recogiendo tambien lo que se entiende por
discapacidad, igualdad de oportunidades, discriminacion, inclusion
social entre otros (art.2).

El 11 de junio de 2014, fue aprobada por el Consejo Intersectorial
del Sistema Nacional de Salud, la actualizacién del documento de
2009 “Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de
Salud’ por el Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad.

El Real Decreto 1091/2015, de 4 de diciembre, por el que se crea y
regula el Registro Estatal de Enfermedades Raras, prentende crear
y regular el registro nacional de ER segun lo previsto en el articulo
23 de la Ley14/1986 general de Sanidad.

A modo de resumen, recogemos en la siguiente tabla las normativas que
hemos expuesto ateriormente a nivel nacional:

NIVEL NACIONAL (ESPANA)
ANO NORMATIVAS
2003 Ley 16/2003, de 28 de mayo, de Cohesion y Calidad del Sistema
Nacional de Salud
2006 Mocién por la que el Senado acuerda la creacion de una Ponencia
(662/000106)
2006 Ley 39/2006 de Promocion de la Autonomia Personal y de Atencion
a las Personas en Situacion de Dependencia
2007 Se aprueba el Informe de Ponencia
Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud
2009
(SNS)
Ley 26/2011, de 1 de agosto, de adaptacion normativa a la Conven-
2011 cion Internacional sobre los Derechos de las Personas con Disca-
pacidad (ultima actualizacion BOE 31/10/2015)
RD 1/2013, de 29 de noviembre, por el que se aprueba el Texto Re-
2011 fundido de la Ley General de derechos de las personas con disca-
pacidad y su inclusion social. (ultima actualizacion BOE 25/06/2015)
2014 Informe de Seguimiento de la Estrategia en Enfermedades Raras
del Sistema Nacional de Salud
2015 Real Decreto 1091/2015, de 4 de diciembre, por el que se crea y

regula el Registro Estatal de Enfermedades Raras

Tabla 2: Normativas nacionales que han respaldado las actuaciones en ER (elabo-
racion propia)
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Por ultimo, si hacemos referencias, a nuestra Comunidad Autondmica,
Andalucia, las normativas mas relevantes que hacen referencia a las perso-
nas afectadas por alguna enfermedad minoritaria, son:

El Decreto 156/2005, de 28 de junio, regula el Diagnéstico Genéti-
co Preimplantatorio en el Sistema Sanitario Publico de Andalucia 'y
crea la Comision Andaluza de Genética y Reproduccion. En su arti-
culo 1, recoge que el objeto de este decreto es, regular el derecho
al Diagnéstico Genético Preimplantacional en el Sistema Sanitario
de Andalucia. Este derecho lo tienen todas las personas con vecin-
dad adminsitrativa de cualquier municipio de Andalucia, con cober-
tuta sanitaria a cargo del Sistema Sanitario Publico de Andalucia y
que presente riesgo de trasmitir a sus descendientes cualquiera de
las enfermedades que enumera en el anexo. En este caso son solo
algunas enfermedades, no encontrandose en este caso, la Enfer-
medad de Andrade.

La ubicacion de la Unidad de Genética de Andalucia, esta en el
Hospital Universitario Virgen del Rocio de Sevilla.

La ley 11/2007, de 26 de noviembre de Genética de Andalucia tie-
ne por objeto, como recoge en su articulo 1 “regular el derecho al
consejo genético, a proteger los derechos de las personas que se
someten a analisis genéticos y a establecer el regimén juridico de
los bancos de ADN humano y la creacion de dicho banco, todo en el
territorio de nuestra Comunidad” (Junta de Andalucia, 2007).

En la Orden de 3 de mayo de 2010, se crea el fichero con datos
de caracter personal para conformar el Registro de Enfermedades
Raras de Andalucia. Posteriorrmente esta orden es modificada en
el apartado f) del anexo por la Orden de 21 de junio de 2013.

Dicho registro esta gestionado por la Direccién General de Calidad,
Investigacion y Gestion del conocimiento. El objetivo, como dicta el
apartado b) de dicho anexo, consiste en desarrollar y mantener ac-
tualizado un censo, fiable y lo mas completo posible, de pacientes
que padezcan una ER, para poder desarrollar una investigacion de
mayor calidad y validez.

La ley 16/2011, de 23 de diciembre, de Salud Publica de Andalucia
cuya ultima actualizacion fue publicada en el BOE el 9 de octubre
de 2014, establece los derechos, obligaciones y responsabilidades
de la poblacion de Andalucia respecto a la Salud Publica. Entre los
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objetos estd, garantizar los procedimientos para alcanzar la equi-
dad en salud, de todas las personas y poblaciones de Andalucia.

En la siguiente tabla, recogemos, a modo de resumen las normativas
autonodmicas que hemos expuesto anteriormente:

NIVEL AUTONOMICO (ANDALUCIA)

ANO

NORMATIVAS

2005

Decreto 156/2005, de 28 de junio, por el que se regula el Diagndsti-
co Genético Preimplantatorio en el Sistema Sanitario Publico de An-
dalucia y se crea la Comisién Andaluza de Genética y Reproduccion

2007

Ley 11/2007, de 26 de noviembre, reguladora del consejo genético,
de proteccién de los derechos de las personas que se sometan a
analisis genéticos y de los bancos de ADN humano

2010

Orden de 3 de mayo de 2010, por la que se crea el fichero con datos
de caracter personal Registro de Enfermedades Raras de Andalu-
cia. Orden de 21 de junio de 2013, por la que se modifica la Orden
de 3 de mayo de 2010, por la que se crea el fichero con datos de
caracter personal Registro de Enfermedades Raras de Andalucia

2011

Ley 16/2011, de 23 de diciembre,de Salud Publica de Andalucia.
Ultima actualizacion publicada en el BOE 9/10/2014

Tabla 3: Normativas andaluzas que han respaldado las actuaciones en ER (elabo-

racion propia)

1.3. ACTUACIONES PARA ATENDER LAS NECESIDADES
DE LAS PERSONAS CON ENFERMEDADES RARAS

A partir de las normativas que hemos expuesto anteriormente, se ponen
en marcha iniciativas y recursos que pretenden mejorar y/o regular la situa-
cion de las personas que padecen algun tipo de ER; en este sentido, reco-
gemos algunas de las que consideramos mas relevantes a nivel europeo,
nacional y automico.

Si nos centramos en Europa, algunas de ellas son:

A nivel europeo, Orphanet, que se establecioé en Francia en 1997,
constituye actualmente, un consorcio formado por 40 paises, dentro
de Europa y en todo el mundo. Es una fuente de informacion refe-
rente sobre ER (Orphanet, 2018). Esta plataforma, recoge entre
sus objetivos:

Mejorar la visibilidad de las ER en los campos de la salud y la in-

vestigacion (niumeros ORPHA): proporcionando un lenguaje comun
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para poder facilitar la identificacion de estas enfermedades en el
ambito de las ER.

- Proporcionar informacion de alta calidad sobre ER y conocimientos
especializados, garantizando un acceso equitativo del conocimien-
to, a todas las partes interesadas: orientando a los usuarios y agen-
tes en este campo, en relacion a la masiva informacion disponible
en linea.

- Contribuir a la generacion de conocimiento sobre ER: juntando las
piezas del rompecabezas para la mejor comprension de las ER (Or-
phanet, 2018).

EURORDIS es una alianza no gubernamental de organizaciones, diri-
gidas por pacientes que representan a 812 organizaciones de ER en
70 paises. Por tanto, es la voz de 30 millones de pacientes afectados
por ER en Europa (EURORDIS , 2018a). Entre sus objetivos mas im-
portantes esta, promover las ER como una prioridad de Salud Publica.
En diciembre de 2005, para aunar conceptos sobre ER, editaron el
documento “Enfermedades Raras: una prioridad de Salud Publica”.

La UE recoge entre sus prioridades de accién a las ER. El 23 de octu-
bre de 2007 publica el Libro Blanco “Juntos por la salud: un plantea-
miento estratégico para la UE 2008-2013". En el objetivo estrategico
1, busca “promover la buena salud en una Europa que envejece”, una
de las acciones es “nuevas directrices sobre el cribado del cancer y
una Comunicacion sobre la Accion Europea en el ambito de las ER”
(Comision de las Comunidades Europeas, 2007).

EUROPLAN (European Project for Rare Diseases National Plans De-
velopment) se inicié en abril de 2008, con el objetivo de acompafar a
las autoridades nacionales europeas en el disefio de planes o estra-
tegias de ER, tal y como se acordd en la Comunicacion de la comi-
sion (EURORDIS, 2018b). La CE cofinancié el Proyecto Europeo de
Elaboracion de Planes Nacionales de ER (Europlan) para respaldar a
los Estados miembros en la elaboracion de planes y estrategias na-
cionales.

El proyecto, desarrollado entre abril 2008 y marzo 2011, donde par-
ticiparon representantes de Instituciones nacionales de Salud, de 21
Estados miembros y congregd a 56 miembros asociados y socios co-
laboradores de 34 paises, dio como fruto, el documento “Report on
indicators for monitoring the implementation and evaluating the impact
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of a National Plan or Strategy for rare diseases” (informe sobre indi-
cadores para supervisar la aplicacion y evaluacion de la repercusion
de un plan o estrategia nacional sobre ER), que sirvié como base para
aprobar el documento “EUCERD Recommendations on Core Indica-
tors for Rare Disease National Plans/Strategies” (recomendaciones
del EUCERD sobre indicadodores basicos para los planes y estrate-
gias nacionales sobre ER) (Comisién Europea, 2014).

La primera edicion de EUROPLAN se celebré en 2009 y conté con
la participacién de mas de 150 expertos representantes de todas las
partes implicadas. En 2009, solo cinco paises contaban con un plan
o estrategia nacional para las ER (Bulgaria, Francia, grecia, Portugal
y Espafa), actualmente, son 23 Estados miembros de la UE, ademas
de Noruega y Suecia, han adoptado un plan o estrategia nacional para
las ER y 3 de ellos (Bulgaria, Chipre y Grecia) estan trabajando en la
elaboracion de segundo (FEDER, 2018b).

V. El Consorcio Internacional de Investigacion en Enfermedades Raras
(IRDIRC) comenzo6 en 2011, reune a Organismos Gubernamentales
nacionales e internacionales y organizaciones sin fines de lucro, com-
pafiias (incluidas empresas farmaceéuticas y de biotecnologia), orga-
nizaciones de defensa de pacientes y cientificos, para promover la
colaboracion internacional y promover la investigacién de ER en todo
el mundo. Es importante destacar que, la cobertura del Consorcio
es global e involucra a partes interesadas de Africa, Asia, Australia,
América del Norte y Europa (IRDIRC, 2018). Su vision es, permitir
que todas las personas que viven con una ER, reciban un diagnéstico
preciso, una atencion y una terapia adecuada, disponible en el plazo
maximo de un afno despues de haber recibido atencién médica (IR-
DIRC, 2018).

La primera conferencia se desarrollé en Dublin, Irlanda entre el 16 y
17 de abril de 2013. Durante ella se reconocio que la experiencia en
ER esta dispersa por el mundo, reconocen la necesidad de un mayor
éxito normativo en cuanto a los medicamento huérfanos; por lo que,
consideran que compartir la informacién y los conocimientos y la cola-
boracion entre la comunidad mundial, es clave para el éxito del trabajo
en ER (IRDIRC, 2018).

A modo de resumen, recogemos en la siguiente tabla, estas iniciativas
europeas:
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NIVEL EUROPEO

ANO ACTUACIONES EN ENFERMEDADES RARAS

1997 ORPHANET. Base de datos de informacion de ER y medicamen-
tos huerfanos

2005 EURORDIS.Enfermedades Raras: el conocimiento de esta priori-
dad de Salud Publica

2007 Comision Europea. Libro Blanco “Juntos por la salud: un plantea-
miento estratégico para la Unién Europea (2008-2013)”

2008-2011 EUROPLAN.Proyecto Europeo de Elaboracién de Planes Nacio-

nales de Enfermedades Raras del Programa de Salud de la UE.
IRDIIRDIiRC-International Rare Diseases Reseaech Consortium

2011 . . NN
(Consorcio Internacional de Investigacion en Enfermedades Raras

Tabla 4: Actuaciones europeas que han respaldado las actuaciones en ER (elabo-
racion propia)

Si nos centramos en Espafia, nos encontramos con algunas iniciativas
que han mejorado la situacion de las personas con enfermedades minorita-
rias y han favorecido el trabajo en estas enfermedades, como son:

I.  En 1999, nace la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras
(FEDER). Como mision pretender unir a todas las familias con ER,
haciendo visible sus necesidades comunes y proponiendo solucio-
nes para mejorar su calidad de vida.

II.  En 2001, se crea el Servicio de Informacién y Orientacion (S/0),
de la Federacion Espafnola de Enfermedades Raras, con el objeti-
vo de aumentar la calidad de vida de las personas enfermas y de
su familia. Este servicio, proporciona informacion y orientacion a
las personas afectadas por una ER, a sus familias, a asociacio-
nes, a estudiantes y a profesionales que lo necesiten. A la misma
vez, recogen demandas e inquietudes de las personas que pade-
cen algun tipo de enfermedad poco frecuente.Desde el SIO, se
facilita el acceso a toda la informacién y recursos existentes sobre
las patologias poco frecuentes, desarrolla una labor de genera-
cioén de recursos, identifica necesidades y evidencia vacios, en la
atencion de las necesidades del colectivo de personas afectadas
por ER (FEDER, 2018b). Entre sus recursos cuenta con, un servi-
cio de apoyo psicoldgico y otro de asesoria juridica, a disposicion
del colectivo de ER. Ademas de otras funciones imprescindibles
para ayudar a esta colectivo a afrontar las situaciones cotidianas
del dia a dia.
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Espafia se incorpora a ORPHANET 2002. Es una base de datos
de informacion de ER y de medicamentos huérfanos que ofrece
servicios para todas las personas intersadas: pacientes y familia-
res, profesionales de la salud, investigadores, industria y agentes
reguladores.

En el ano 2003 se cred el Instituto de Investigacion en Enferme-
dades Raras (IIER) perteneciente al Instituto de Salud Carlos llI
(ISCIII). Este Instituto publico el primer Sistema de Informacion de
Enfermedades Raras en Espanol (SIERE), con el objetivo del fo-
mento y la ejecucion de la investigacion clinica y basica, la forma-
cion y apoyo a la referencia sanitaria e innovacion en la atencion
de la salud en ER (Ministerio de Sanidad, SS.SS e Igualdad, 2014).
El lIER, colabora con el Ministerio de Sanidad y Politica Social, en
el desarrollo de la Estrategia de ER, en representacion del ISCIII.

Se publica en noviembre de 2004, la guia “Enfermedades raras: un
enfoque practico”. Es un documento que toma como base los datos
del SIERE. Incluye una relacion de 400 ER con su sintomatologia,
diagnéstico y tratamientos. Situacion de los Medicamentos Huerfa-
nos y procedimiento de ensayos clinicos. Los Servicios Sociales.
la situacion de discapacidad en las personas afectadas por ER y
el movimiento asociativo, son algunos de los temas que abordada
esta guia.

En el ambito de la investigacion destaca la actividad que desempe-
fa dentro del Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII), al que pertenece
el Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Ra-
ras (CIBERER). “Nace en 2006 como medio instrumental del ISCIII
para la investigacion en ER, alineados con las principales priori-
dades cientifico-técnicas de la AES (Accion Estratégica en Salud).
El CIBERER ha sido creado para servir de referencia, coordinar y
potenciar la investigacion sobre ER en Esparia” (CIBERER, 2016).

También se publicé en 2009 el “Estudio sobre la situacion de Necesi-
dades Sociosanitarias de las personas con Enfermedades Raras en
Espana. Estudio ENSERIo”, editado en octubre por FEDER. Es un
estudio que recoge “la busqueda de una informacion que vas mas
alla de lo exclusivamente sanitario, (...),conocer cémo afecta las ER
en diferentes circunstancias de la vida de las personas afectadas, (...)
mundo laboral, el educativo, o en los costes econémicos (...)" (Huete
et al., 2009:11), es lo que reflejan los datos de este documento.
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Alo largo de nuestro estudio referenciamos en numerosas ocasiones
el estudio ENSERIo, porque constituye la primera aproximacion a
una informacion objetiva y cuantitativa de la situacion que viven cada
dia las personas afectadas por una ER. Marca un hito al recoger
por primera vez datos con respecto a diagnostico, atencion sanitaria,
laboral y percepcién subjetiva entre otras de las personas que pade-
cen una ER (Flores, 2017). Eso ha motivado por una parte, que nos
basemos en él, para poder ofrecer datos cuantitativos que reflejen la
situacion real y las necesidades de las personas que padecen una
enfermedad minoritaria y por otra parte, que ofrezcamos una breve
exposicion de su estructuracion son respecto a los contenido.

En este sentido decir que ENSERIio 2009, hace una clasificacion
centrando las necesidades en tres ejes diferenciados, intrinseca-
mente relacionados entre si y que condicionan el desarrollo indivi-
dual y social de la persona afectada, desde que presenta el primer
cuadro de sintomas, hasta que consigue recibir un tratamiento sani-
tario y unos apoyos sociales necesarios para llevar una vida lo mas
normalizada posible en su entorno cotidiano.

El primer eje que se destaca es la atencién sociosanitaria. Estu-
dia a las personas desde un punto de vista sociosanitario, desde
una perspectiva socioecondémica y de bienestar y su participacion e
inclusion en la sociedad. Incluye el acceso al diagndéstico, al trata-
miento, a la calidad en la atencion sanitaria, al uso de medicamen-
tos y otros productos sanitarios. También recoge la necesidad de
la investigacion en estas ER, la valoracion de discapacidad/depen-
dencia, los apoyos, tanto de asistencia personal y ayudas técnicas
como las prestaciones y otros recursos por motivo de discapacidad.

El segundo eje (inclusion y participacién social), se centra en las
necesidades que tienen las personas afectadas para acceder a los
recursos, tanto generales como especializados. Las necesidades
para la adaptacién de la vivienda, la educacion y formacién, el ac-
ceso al empleo y el impacto que tiene la enfermedad en el presu-
puesto familiar. Es decir, la percepcion subjetiva que tienen de su
situacién y la discriminacidon que perciben.

En cuanto al tercer y ultimo eje, recoge los recursos materiales e
infraestructuras, recursos econdmicos, humanos existentes, de los
movimientos asociativos asi como, las actividades y servicios que
prestan estos movimientos asociativos y federativos como es el



VIII.

XI.

INMACULADA MONTERDEZ SANTOS 39

caso de FEDER, que en algun momento de su camino, puede servir
de referencia y de orientacion para personas enfermas o familiares,
para tratar de sobrellevar su enfermedad.

El Centro de Referencia Estatal de Atencion a Personas con Enferme-
dades Raras y sus familias de Burgos (CREER), depende del Instituto
Nacional de Servicios Sociales (INSERSO). Sus actuaciones giran en
torno a dos servicios: poor un lado, los Servicios de Referencia que
son recursos especializado en la investigacion, el conocimiento y la
formacioén a profesionales que atienden a las personas enfermas de
ERy sus familias; y por otro, la atencion directa, en este caso, CREER
pone a servicios de las personas enfermas, familiares, asociacion
de personas afectadas, entre otros, un equipo multicisciplinar para
atender las demandas de este colectivo en aspectos sociales,
sanitarios, psicolégicos y educativos (CREER, 2018).

También se publicé en el ano 2009 el “Estudio sobre la situacion de
Necesidades Sociosanitarias de las personas con Enfermedades
Raras en Espafa. Estudio ENSERIo”, editado en octubre por FE-
DER. Es un estudio que recoge “la busqueda de una informacién
que va mas alla, de lo exclusivamente sanitario, (...) conocer como
afecta las ER en otras de los aspectos vitales de las personas afec-
tadas,(...) vida laboral, educativa o en los costes econdémicos en su
nucleo familiar (...)” (Huete et al., 2009:11).

En febrero de 2013 se presenta el estudio “Por un modelo sanita-
rio para la atencion a las personas con Enfermedades Raras en
las Comunidades Auténomas. Estudio ENSERIo2” editado también
por FEDER. Este estudio surge del que publicaron anteriormente
ENSERIo 2009, cuyos resultados evidenciaban que la mayoria de
las personas afectadas por una ER, sentian cierta invisibilidad por
el sistema sanitario (FEDER, 2013); por tanto, con este segundo
estudio ENSERIo02, el propodsito fue “abordar las adaptaciones que
se deben hacer en el Modelo Sanitario de las autonomias para que
las personas con ER puedan acceder en condiciones de equidad
a la atencion-especializada, multidisciplinar y de proximidad- que
requieren en su lugar de residencia” (FEDER, 2013:6).

El Plan de accion de la estrategia espafiola sobre discpacidad 2014-
2020, se publica en 2014, con la intencién de salvaguardar el dere-
cho a la igualdad de cualquier persona que sufra algun tipo de disca-
pacidad (Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad, 2014).
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El documento “Trabajo Social en las Enfermedades Raras. Enfo-
que tedrico y practico”, editado en diciembre de 2017. Analiza las
necesidades sanitarias y sociales que tienen las personas afecta-
das por ER y sus familias en distintos ambitos (diagnéstico, ambito
terapeutico, sociopersonal, educativo y laboral) y las funciones que
el Trabajo Social desarrolla para paliar dichas necesidades (Carrion
Tudela & Mayoral Rivero, 2017).

El libro Blanco de las Enfermedades Raras, nace con la intencion
de plasmar la situacion actual de las ER y los aspectos que las
rodean. Este documento tambien visualiza los factores intrinsecos
a estas patologias, no solo los de las personas afectadas, sino tam-
bien, los relacionados con proceso de investigacion y medicamen-
tos huérfanos de las ER.

El Estudio sobre la situacién de Necesidades Sociosanitarias de las
Personas con Enfermedades Raras en Espana. Estudio ENSERIo
datos 2016-2017. Editado por FEDER y sale a la luz como actuali-
zacion del Estudio ENSERIio 2009, supone una herrramienta muy
importante para visualizar cuantitativamente la situacién real de las
personas afectadas por una enfermedad minoritaria y su familia
(Ancochea et al., 2018). Este documento de actualizacion, es muy
reciente, ha sido presentado el 13 de diciembre de 2018 en Madrid.

Recogemos en la siguiente tabla, las actuaciones anteriormente mencio-
nadas a nivel nacional:

NIVEL NACIONAL (ESPANA)
ANO ACTUACIONES EN ENFERMEDADES RARAS
Creacion de la Federacion Espariola de Enfermedades Raras (FE-
1999
DER)
2001 Se crea el Servicio de Orientacion e Informacion (SI10)
2002 ORPHANET. Base de datos de informacién de ER y medicamentos
huerfanos
2003 Se crea el Instituto de Investigacion en Enfermedades Raras (IIER)
2004 Guia “Enfermedades raras: un enfoque practico”
2006 Se crea el Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enferme-
dades Raras (CIBERER)
Estudio ENSERIo. Estudio sobre situacion de Necesidades Socio-
2009 Y A
sanitarias de las personas con Enfermedades Raras en Espafa
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Centro de referencia Estatal de Atencion a Personas con Enferme-

AT dades Raras y sus familias (CREER)
Estudio ENSERIi02. Por un modelo sanitario para la atencion a las
2013 personas con Enfermedades Raras en las Comunidades Autono-
micas
Plan de accion de la estrategia espafiola sobre discpacidad 2014-
2014
2020
2017 Trabajo Social en las Enfermedades Raras
2018 IIB Libro Blanco de las Enfermedades Raras
Estudio sobre la situacion de Necesidades Sociosanitarias de las
2018 Personas con Enfermedades Raras en Espana. Estudio ENSERio

datos 2016-2017

Tabla 5: Actuaciones nacionales que han respaldado las actuaciones en ER (elabo-
racion propia)

Por ultimo, algunos hitos que nos encontramos en nuestra Comunidad
Auténoma, Andalucia, que hacen referencia a planes o documentos que re-
cogen actuaciones dirigidas a las personas que padecen alguna ER, son:

El Plan de genética de Andalucia 2006-2010, cuyo objetivo general
es asegurar la provision de servicios integrales, multidisciplinares,
equitativos, eficientes y de alta calildad, destinados a las personas
y familias residentes en Andalucia, con enfermedades de base ge-
nética, (como es el caso de la Enfermedad de Andrade) o con ries-
go de padecerlas, con el fin de mejorar su calidad y esperanza de
vida, su seguridad reproductiva y favorecer su integracion familiar y
social (Consejeria de Salud, 2007).

El Plan de Atencion a personas afectadas por Enfermedades Raras
en Andalucia 2008-2010, publicado en 2008 por la Consejeria de
Salud de la Junta de Andalucia, presta atencion, por un lado, en las
necesidades y expectativas de los pacientes y sus familias, rela-
cionado con la asistencia sanitaria, el ambito psicosocial, el ambito
economico, el educativo y el asociativo y por otro lado, analiza las
expectativas y necesidades de los profesionales, en relacion a las
ER. El objetivo general de este Plan es “asegurar una adecuada
planificacion y gestion de los recursos sanitarios destinados a la
atencion de las personas con enfermedades raras y sus familias”
de manera que pueda garantizarse su alta calidad y accesibilidad
en condiciones de equidad” (Consejeria de Salud. Junta de Anda-
lucia, 2007).
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lll. Se publica el “Documeto Marco de Trabajo Social para las Enferme-
dades Raras” en junio de 2011. Hace una clasificacion de necesida-
des, dependiendo de quiénes las padecen: las personas afectadas
por una ER, los/as profesioanles sanitarios (refiriendose a “profe-
sionales sanitarios”, todos/as los/as profesionales que trabajan con
las personas afectadas dentro de las instituciones sanitarias) y las
necesidades que tiene la sociedad y/o comunidad en general (Lis-
tan Cortés y otros, 2011).

IV. En el aio 2013 se publica el “IV Plan Andaluz de Salud’, que aun-
que no trata especificamente las ER, si marca unos compromisos
para evitar desigualdades en salud, como ocurre en el caso de las
personas afectadas por ER y ademas, recoge la importancia de la
relacion existente entre determinantes sociales y de salud.

En esta linea, la OMS apunta la influencia que el contexto socioecondomi-
co y politico, asi como factores demogréaficos, influyen en la salud y de ahi
que exista diferencias, en el nivel de salud de unas problaciones a otras.
Apunta la relacion directa entre el nivel de cohesién y el nivel de salud. A
mayor capital social de las Comunidad, mayor nivel de salud individual y
colectiva y menor situacion de vulnerabilidad (Ruiz et al., 2013).

Recogemos como resumen, las iniciativas que hemos expuesto anterior-
mente, de la comunidad auténoma de Andalucia, que pueden afectar en el
tratamiento a laslas personas con ER:

NIVEL AUTONOMICO (ANDALUCIA)
ANO INICIATIVAS EN ENFERMEDADES RARAS
2006 Plan de genética de Andalucia 2006-2010

Plan de Atencion a personas afectadas por Enfermedades Raras en

2007 | Andalucia 2008-2010

2011 Documeto Marco de Trabajo Social para las Enfermedades Raras

2013 IV Plan Andaluz de Salud

Tabla 6: Iniciativas andaluzas que han respaldado las actuaciones en ER (elabora-
cion propia)

Como hemos expuesto, esta serie de normativas, actuaciones e inicati-
vas que hemos recogido en este apartado, van dirigidas a las personas con
ER y no hemos encontrado ninguna que esté enfocada al tratamiento de las
personas con la Enfermedad de Andrade, objeto de nuestro estudio.
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2. NECESIDADES DE LAS PERSONAS CON ENFERMEDADES RARAS

2.1. CONCEPTO DE NECESIDAD

Para aproximarnos al concepto de necesidad, hemos utilizado la defini-
cion que hace Moreno et al., entendiendo la necesidad en el contexto de la
Salud Publica, por una parte, como un concpeto individual (centrada en la
persona) y por otra parte social, publica y colectiva...El significado publico,
hace referencia a situaciones deseables de modificar y transformar hacia
resultados y beneficios en términos de salud y calidad de vida (Moreno et al.,
2015). Solo a partir de la identificacidon de estas necesidades se podra pasar
al siguiente eslabon, cubrirlas. Y si utilizamos la relacién que hace Casado,
2009 entre necesidad- demanda, se cubririan a través de la implantaciéon de
programas, sistemas o politicas que lleguen a paliar esas situaciones de ne-
cesidad; vemos por tanto, que la necesidad ha sido un criterio de asignacion
de recursos, conforme al principio de equidad, presente en los principales
sistemas de provision del Estado de Bienestar, viendo a los servicios publi-
cos dispensadores de bienes y servicios, necesarios implantar para cubrir
cada necesidad.

Por otro lado, la necesidad como la exponemos a lo largo del estudio,
debe ser abordada como se concibe hoy en dia, entendiendo que “las cien-
cias sociales y sus instrumentos metodoldgicos, son imprescindibles en la
comprension de la salud de la poblacion, el desarrollo de las investigaciones
en salud, la formacion de los recursos humanos y en la organizacion y eva-
luacién de sus sistemas y servicios” (Garcia Gonzalez, 2011), de esa forma
podremos conocer e indagar sobre las necesidades que padecen las perso-
nas de forma individual, situacién que tratamos en nuestro estudio.
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2.2. NECESIDADES DE LAS PERSONAS AFECTADAS
POR UNA ENFERMEDAD RARA

Para analizar y exponer las necesidades que tienen las personas afec-
tadas por una ER, partimos, de que el trabajo que hay que realizar con
el paciente y con la familia, debe de ser, desde una perspectiva integral,
global, holitica; ese proceso, solo se puede llevar a cabo desde equipos
interdisciplinares formados por profesionales de diferentes disciplinas, no
solo sanitarias, sino también sociales. Cuando hacemos una aproximacion,
a los estudios existentes, coinciden, que son muchas las necesidades que
tienen estas personas y por tanto, es necesario abordarlas desde profesio-
nales de diversos ambitos para poder tratar todas las casuisticas a las que
se enfrentan en su vivencia diaria con una ER. Esta situacién, se plantea
como un reto para la sociedad, un desafio sanitario, social, econémico, la-
boral, educativo, complicado de tratar, pero necesario de abordar, tanto para
la persona enferma como para la familia (Del Barrio & Castro, 2008); ya que
estas personas, se tienen que enfrentar, no solo a los problemas derivados
durante los procesos de su enfermedad, sino también, al desgaste psicolo-
gico que supone para ellos y para quienes les cuidan (Garcia et al., 2010),
y a los cambios que provoca en distintos ambitos de su vida laboral, social
y personal.

En esta linea de trabajo, encontramos estudios, que analizan las ER,
desde una perspectiva sociosanitaria, uno de los primeros que nos encon-
tramos en Espana es en 2001, Enfermedades raras: situacion y demandas
sociosanitarias, editado por el Ministerio de Trabajo y Asuntos Sociales-IN-
SERSO (Luengo et al., 2001), hasta llegar a la actualidad con un estudio,
que ha supuesto un paso muy importante en este campo, como es el Es-
tudio de Necesidades Sociosanitarias de las Personas con Enfermedades
raras en Espafa. Estudio ENSERIo (Huete et al., 2009) y su actualizacion
en el ano 2018, Estudio sobre la situacion de Necesidades Sociosanitarias
de las Personas con enfermedades raras en Espana. Estudio ENSERIo-Da-
tos 2016-2017 (Ancochea et al., 2018), ambos editados por la Federacion
Espafola de Enfermedades Raras-FEDER. De estos y otros estudios, que
hemos podido constractar, a los largo de este trabajo, para conocer cuales
son las necesidades de este colectivo y como trabajar con ellos de forma
integral, deducimos que tenemos que firjar nuestra atencion en tres niveles,
como exponemos en la siguiente imagen: el nivel 1 6 individual, estaria for-
mado por los pacientes y sus familias; el nivel 2 6 profesional, formado por
los profesionales sanitarios y el nivel 3 6 comunitario, formado por la socie-
dad en general. Todos estos grupos influyen en que los enfermos puedan
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tener o no cubiertas sus necesidades; no podemos pretender una atencion
integral del enfermo, si consideramos al individuo de forma aislada y no inte-
rrelacionado con otros grupos o escenarios. Si ponemos un ejemplo de ello,
no podemos considerar que la atencién que reciben las personas enfermas
sea adecuada, si los profesionales sanitarios no tienen formacion suficiente
sobre estas patologias, desconocen las ER y/o cémo deben ser tratadas
estas personas y por otro lado, no podemos pretender que las personas en-
fermas, se sientan integradas plenamente en la sociedad, si la sociedad no
es consciente de la situacién por la que pasan las personas que tienen una
ER y desconocen cuales son las peculiaridades de este tipo de patologias,
a traviés de campanas informativas o de sensibilizacion de estos tipos de
enfermedades. De ahi, que consideremos, una atencion integral efectiva,
solo si atendemos las necesidades en estos tres niveles.

Nivel 3
Comunitario
- 7
AW
4 N
Nivel 2
Profesional
~ >
AN
[ Nivel 1 D

Individual-Familiar

\

Grafica 1: Niveles de actuacion para una atencion integral de necesidades (Montérdez,2018b).

En este sentido, extraemos, que cada nivel o grupo, encierra una serie
de necesidades que deben de ser atendidas para llegar a este tratamiento
holistico. Como vemos en la siguiente tabla, las personas enfermas y sus
familias (nivel 1), tienen necesidades informativas, sociales, sanitarias, edu-
cativas, laborales, econémicas y psicolégicas. En cuanto a los profesionales
sanitarios (nivel 2), también tienen necesidades informativas y formativas en
ER, ademas de necesitar estar coordinados con otros profesionales sanita-
rios y sociales y seguir trabajando en la linea de la investigacion de estas
patologias; y por ultimo, en cuanto a las necesidades que tiene la sociedad
en su conjunto (nivel 3), con respecto a las ER, son recibir informacion y
conocimiento sobre estas patologias para poder estar mas sensibilizada con
este colectivo y crear redes de apoyo, a través de redes sociales cémo las
asociaciones de pacientes a las personas afectadas por una ER.
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Nivel 1. Necesidades INDIVIDUAL-FAMILIAR

Informacion Sociales Sanitaria Educativas Laborales Econémicas Psicoldgicas
Nivel 2.Necesidades de PROFESIONALES SANITARIOS

Informacion-Formacién Coordinacion Investigacién

N

Nivel 3. Necesidades y actuaciones de la COMUNIDAD

Informacion Sensibilizacion Redes de apoyo/sociales

Grafica 2: Niveles de necesidades y campos de actuacién para la atencion integral (Montérdez,2018b).

A partir de esta exposicién de nuestro planteamiento, consideramos ade-
cuado, conocer mas detalladamente, cuales son las necesidades que pre-
sentan las personas afectadas por alguna ER, como son:

A) Informativas

Como hemos dicho anteriormente, existen 7.000 6 8.000 tipo de ER y al
ser patologias minoritarias, muy pocas personas estan afectadas por cada
uno de los tipos, provocando, cuando aparecen los primeros sintomas en
las personas enfermas que tengan una escasa informacion de su enferme-
dad. Esta situacién provoca, una desorientacion y un malestar que repercu-
te negativamente a la hora de afrontar su enfermedad, desembocando en
sentimientos como: desconciertos, dudas, baja autoestima, incertidumbres,
etc. Esto influye en el funcionamiento normal de la familia, al igual que en la
salud colectiva de ésta (D'Genes, 2018).

Si observamos en otros estudio, los tipos de consulta que llegan por ejem-
plo, al Servicio de Informacion y Orientacion (SIO) de FEDER, observamos
que entre las demandas mas frecuentes se encuentra “conseguir informacion
mas concreta sobre la enfermedad que padecen y sobre el manejo fisico
del paciente “ (Ancochea et al., 2018:152). De ahi que entre los principales
problemas de quienes padecen una ER, “basandonos en las afirmaciones de
Palau (2010) y Saltonstall y Scott (2013) sea la falta de informacién. Tanto
sobre la enfermedad misma como sobre donde obtener ayuda” (Carrién &
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Mayoral, 2017:22). Hoy dia, la forma de disponer de esta informacion, ha
cambiado sustancialmente con la aparicion de las redes sociales, muchas de
estas personas, como primer paso, buscan informacion a través de las redes:
necesidades de saber qué es lo que tienen, cdmo sera su futuro, etc.. En este
sentido, es importante tener en cuenta, que el acceso se realice a portales de
internet oficiales y especializados en esta materia, para evitar que la informa-
cion que reciban los enfermos pueda estar distorsionada, pero sobre todo, es
importante buscar informacién en instituciones oficiales especializadas o en
profesionales expertos en su ER en concreto.

B) Sociales

Una definicidn que hemos visto adecuada para este tipo de necesidades
es la necesidad sociopersonal “como la necesidad de autorrealizacién, de
sentirnos parte de la sociedad, estimados y valorados, valiosos y eficientes”
(Carrion Tudela & Mayoral Rivero, 2017:41). Cada vez se hace mas eviden-
te, la necesidad de tratar los aspectos sociales en el tratamiento de las ER,
“nos hemos dedicado mucho al tratamiento de las consecuencias biolégicas
de la enfermedad, pero poco al manejo del entorno, para que produzca me-
nos sufrimiento a la persona” (Castillo, 2014). Estas necesidades van desde
sus relaciones de pareja, familiares, con amigos o la interacion con la so-
ciedad, necesidades cada vez mas obvias en el tratamiento, y como hemos
apuntado anteriormente, solo trabajando estas cuestiones interconectadas
entre si, es posible un tratamiento efectivo; siendo conscientes que este re-
corido no es un camino de rosas o como dice Castillo, “la enfermedad tiene
una dimensién personal y social, de consecuencias mayores, a veces, que
los propios sintomas” (Castillo, 2014).

Para tratar estas necesidades, es necesario que exista una motivacion,
como propone Maslow en su “Teoria de las necesidades humanas” donde
expone la teoria del crecimiento y desarrollo, partiendo del individuo sano,
llamada “Jerarquia de necesidades de Maslow” en la cual el concepto clave
para cubrir cada necesidad es la motivacion de conseguirla. Las necesi-
dades que recoge Maslow son necesidades que tanto las personas sanas
como las enfermas, deben satisfacer en mayor o menor medida, en uno u
otro nivel de prioridad. Satisfacer dichas necesidades haria que la persona
consiguiera su bienestar personal y ante esa meta, no debe existir distincio-
nes, ni diferencias entre nadie.

En el caso de los/as enfermos/as es necesario conocer su situacion e in-
cluir el aspecto de necesidades sanitarias como basico dentro de las necesi-
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dades fisiologicas, para que puedan seguir aspirando al resto de escalones.
Ademas, la importancia en este colectivo estara en la base de la piramide,
primara satisfacer sus necesidades basica ante las de crecimiento personal
y en este colectivo sera la que tenga mayor fuerza.
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Grafica 3: Piramide de las necesidades de Maslow (Fernadez Moreno, 2017).

Si nos centramos en las necesidades sociales dentro de esta jerarquia,
encontramos que estan centradas en todos los tipos de relaciones como he-
mos comentado anteriormente; ademas en este sentido, la propia vivencia
de la enfermedad hace que aparezcan situaciones de ansiedad, tension,
incertidumbre, discapacidades, entre otras, circunstancias que dificultan ain
mas esas relaciones, provocando que se deterioren las relaciones familia-
res, personales y sociales de la persona afectada; aun cuando son, las re-
laciones dentro de la unidad familiar, las que suponen mayor apoyo para el
enfermo, a la hora de superar las situaciones adversas que le provoca la
enfermedad (Huete et al., 2009).

También es necesario que seamos conscientes de que estas patologias,
llevan asociadas cambios psicoldgicos que hacen mas vulnerable al enfer-
mo y a su familia a la hora de adaptarse a la sociedad (Carrion & Mayoral,
2017). Muchos de estos enfermos sienten un grado de aislamiento social
producidos por la cronicidad, la afectacion fisica, sensorial, entre otros (Seco
& Ruiz, 2016). Si a estas situaciones le unimos otro problema, como la fal-
ta de sensibilidad social para promover una gestién armonizada e integral
de los recursos disponibles (Posada, 2008), estas circunstancias provocan
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tanto en las personas enfermas como en sus familiares, un sentimiento de
rechazo social, ocasionado por su impotencia ante estas circunstancias y
preocupados por su futuro incierto (Castro & Castro). En este caso, la vi-
sibiliad en la sociedad a traves de la informacion y las redes de apoyos a
través de los movimientos asociativos, toman mucha importancia a la hora
de cubrir dichas necesidades tanto de los enfermos como de las familias.

Profundizando en esta linea, algunos estudios recogen que la comunidad,
como grupo de relaciones, solo es consciente de las necesidades mas “co-
munes”, 6 mas “evidentes”, por lo que las enfermedades raras no presentan
un objetivo (Listan Cortés et al., 2011). No obstante, debemos de ser cons-
cientes, de que las ER pueden afectar a cualquier persona y en cualquier mo-
mento de su vida. Este hecho, junto con la importancia del apoyo comunitario
para la integracion social de las personas afectadas, hace imprescindible lo
que el colectivo demanda, visibilidad de las ER. Para conseguir esta visibili-
dad, se necesita que la sociedad esté informada y concienciada a través de
redes sociales, movimientos asociativos o a través de la medidas promovidas
por las politicas publicas que trabajen para dar a conocer las ER.

Ambos conceptos, informacion y concienciacion estan interrelacionados;
la sociedad necesita informacion sobre las ER; es fundamental dar a cono-
cer y difundir informacion sobre las ER en general, a través de campanas
de difusién en prensa, radio, nuevas tecnologias, redes sociales ... La falta
de informacién y el desconocimiento provoca la no aceptacion; sin embargo,
por el contrario, la informacion sobre estas patologias, crea sensibilizacion,
conciencia en la sociedad y como consecuencia una mayor aceptacion so-
cial del colectivo que sufre este tipo de patologias.

En cuando a las redes sociales y redes de apoyo, actualmente para la
sociedad en general y mas aun para las personas que padecen una ER,
como hemos dicho anteriormente, las redes sociales, se han convertido en
una herramienta fundamental, permitiendo conectar a personas de forma
inmediata, en puntos distantes de la geografia; segun Aguilar (2016), se han
convertido en un agente de bienestar y salud de las personas, cobran una
especial importancia en los proceso conducentes al bienestar y al desarrollo
humano pleno. Igualmente si nos referimos a las redes de apoyo, después
de lo que hemos expuesto en los apartados anteriores, estas redes tienen
cada vez mas importancia, suponen que las personas afectadas y su familia,
pueden caminar de la mano con otros colectivos o con otras personas, con
sus mismas necesidades, carencias y problematicas, sintiéndose acompa-
nados durante el dificil camino que tienen que recorrer desde que aparecen
los primeros sintomas, hasta el desarrollo de la enfermedad.
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Por tanto, las personas afectadas por una ER, ven en las redes de apoyo,
las redes sociales y/o los grupos de apoyo mutuo, un lugar espacio donde se
sienten atendidos/as y comprendidos/as, durante todo el proceso por el que
tienen que pasar, desde los primeros sintomas hasta llegar a un diagnaéstico.
En esos momento, encontrar a colectivos que conozcan o que padezcan
su misma enfermedad, que puedan hablarles de ella, del tratamiento, del
desarrollo, les trasmite tranquilidad, alivio y un sentimiento de control sobre
la situacion.

Si nos fijamos en los movimientos asociativos de ER, tanto en Espafa
como en el resto de los paises europeos, han tenido un amplio desarrollo.
En la UE hay que seinalar el papel de apoyo organizativo y estratégico
que EURODIS (European Organization for Rare Diseases) presta de forma
permanente a las federaciones y alianzas nacionales de todos los paises
miembros. En Espafa, el movimiento asociativo de las ER, esta lidera-
do, entre otras, por la Federacion espafiola de Enfermedades Raras (FE-
DER). Convirtiéndose en la actualidad los movimientos asociativos, como
auténticos grupos de mentalizacion colectiva logrando que, determinados
valores sociales, de dificil “venta” hace unos afos, puedan ser asumidos
como algo natural y normal por la poblacion” (Avellaneda et al., 2007:181).
Hasta el punto de pasar de ser meros pacientes, a convertirse en grandes
expertos de sus patologias, y formando parte activa de los conocimientos
cientificos ya que son la principal fuente de informacién de su enferme-
dad, participan voluntariamente en los registros que luego son utilizados
para desarrollar la investigacién, reclutan nuevos casos susceptibles de
participar en los ensayos clinicos, estan cada vez mas presentes en las
agendas politicas y sociales, e incluso, una gran parte de los proyectos
de investigacion que impulsan, provienen de sus actividades de captacién
(OBSER, 2017).

C) Sanitarias

Una de las primeras necesidades que tienen los enfermos cuando entran
en el sistema sanitario, es encontrar un diagnéstico que le ponga nombre a
los sintomas que padecen. Tarea que no resulta tan facil en estas patologias
minoritarias, incluso muchas de estas personas no llegan a tener nunca ese
diagndstico, lo que ha motivado que se tenga que poner en marcha, incluso,
un programa para ER sin diagnosticar: (SpainUDP), en el Instituto de Inves-
tigacion de ER (IIER-ISCIII), segun datos recientes, el nimero de casos de
personas sin diagnosticar ha aumentado en los ultimos afios (Ancochea et al.,
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2018). Las personas que logran acceder a un diagnéstico correcto de su en-
fermedad, han tenido que soltear muchas dificultades, pasando por distintos
profesionales y por una gran variedad de pruebas; todo este proceso, provoca
una demora en el tiempo de diagndstico, que puede ser a veces, demasiado
largo, llegando a estar la media, en 5 afios de duracion, desde que aparecen
los primeros sintomas hasta que logran el diagndstico; se convierte el “en-
contrar nombre a la enfermedad”, objetivo principal de enfermos y familiares
(Huete et al, 2009). Esta circunstancia, conlleva unas consecuencia negativas
en los enfermos, recibiendo tratamientos inadecuados o falta de tratamientos,
agravamientos en su enfermedad, ademas de los excesivos gastos econdmi-
cos a los que tienen que hacer frente; pero lo mas duro para la familia, como
hemos comentado anteriormente, es la falta de informacion y la sensacion de
inseguridad e incertidumbre que con la que se encuentran durante ese tiem-
po, llegando a necesitar apoyo psicolégico para poder sobrellevar ese periodo
(Huete et al., 2009; Carriéon & Mayoral, 2017; FEDER, 2018a).

Una vez tienen el diagndstico, necesitan acceder a un tratamiento para la
enfermedad, que a veces, tampoco les resulta facil de conseguir, porque: aun
no existe tratamiento para esa patologia en concreto; porque no se puede
administrar en esa etapa en la que se encuentra el enfermo; o porque no esta
disponible en el sistema sanitario. En este sentido, pueden existir tratamien-
tos para determinadas patologias que estén disponibles en otros paises pero
que no estén aprobados aun por la EMA (Agencia Europea del Medicamento)
o por la AEMPS (Agencia Espafiola del Medicamento y Productos Sanita-
rios). Sin perder de vista, que el coste para desarrollar estos tratamientos
son muy elevado y el periodo medio para su desarrollarlo se estima entre 10
y 14 anos, cuando, por fin, el medicamento ve la luz en el mercado farma-
céutico, el laboratorio fabricante aspira a recuperar la inversion y a obtener
beneficios; por lo que tienen que vender una gran cantidad y durante un largo
periodo de tiempo (Consejo General de Colegios Oficiales de Farmaceduticos,
2018), que en el caso de estas enfermedades minoritarias, este objetivo es
dificil de alcanzar, dada la baja frecuencia de las ER. Mas aun aumenta el
nivel de dificultad, cuanto mas grave es la situacion del paciente y mas rara
es la enfermedad, en ese caso se ven obligados a usar medicamentos ex-
tranjeros, huérfanos o de uso compasivo, teniendo incluso que desplazarse
fuera de su provincia o de su pais para conseguirlo (Huete et al., 2009).

En este sentido, el Consejo de Ministros, en su sesién del 19 de junio
de 2009, aprobd el RD 1015/2009, de 19 de junio, por el que se facilita la
disponibilidad de medicamentos en situaciones especiales, con el objeto de
regular su uso, planteando que:
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a) Los requisitos para el uso compasivo, sera en condiciones excep-
cionales, con medicamentos en fase de investigacion clinicas, solo
en pacientes que no formen parte de un ensayo clinico.

b) Las condiciones para la prescripcion de medicamentos autoriza-
dos, cuando se utilicen en condiciones distintas a las autorizadas,
debera tener en cualquier caso, un caracter excepcional.

c) El acceso de medicamentos no autorizados en Espafia, sera siem-
pre que estén legalmente comercializados en otros estados (Minis-
terio de Sanidad y Politica Social, 2009).

Si seguimos con las situaciones a las que tienen que hacer frente estas
personas, ademas de acceder a un tratamiento efectivo para su patologia,
se encuentran con otro tipo de necesidades, que son conseguir los pro-
ductos sanitarios que tienen que utilizar, junto con la medicacion como, por
ejemplo productos para curas (gasas, vendas, guantes, alcohol, algodén...);
productos dermatolégicos (cremas protectoras e hidratantes, pomadas, ge-
les especiales...). Estos productos sanitarios, suponen un coste econémico
importante que deben afrontar los pacientes y que no estan contemplados
por el Sistema Sanitario Publico, encontrandonos que no todos los pacien-
tes tienen capacidad econdmica suficiente para afrontar dichos costes, en-
frentdndose a las consecuencias de su “no utilizacion” y por tanto el agrava-
miento de su sintomatologia.

Toda esta situacion, esta acompanada por la insatisfaccion que dice el
enfermo sentir, con el sistema sanitario, provocada por la inseguridad que
le produce, el que su médico de referencia no tenga suficiente conocimiento
de la enfermedad; encontrarse con un médico o un profesional experto en
su enfermedad, les producen satisfaccion y confianza, de ahi que la calidad
del sistema sanitario sea valorada mas positivamente cuando se encuentran
con médicos informados y formados en ER (Consejeria de Salud, 2007;
Avellaneda et al., 2007; Huete et al., 2009), siendo la calidad en la atencion
sanitaria una necesidad manifestada por las personas con ER (Ministerio de
Sanidad, SS.SS e Igualdad, 2014; FEDER, 2013; OBSER, 2017).

En este sentido, nos encontramos con diversos estudios que recogen
la necesidad que existe de informacion, en profesionales de Atencién pri-
maria (AP) sobre estas patologias minoritarias. Una informacién adecuada
de los profesionales sanitarios, facilitaria la atencién y derivacién de los/las
pacientes a otros profesionales especializados y/o centros de referencia de
sus patologias. Al ser los médicos de AP, la puerta de entrada al sistema
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sanitario, es crucial su formacién en estas enfermedades, para ofrecer una
atencion de calidad al paciente, para que puedan dirigir su camino en busca
del diagndstico acertado y de los tratamientos disponibles (Ancochea et al.,
2018; FEDER, 2017b; Grupo de Expertos en Enfermedades Raras de la
Comision Europea, 2016; FEDER, 2013; Consejeria de Salud, 2012; Avella-
neda et al., 2006).

Llama la atencién que son los propios médicos de AP, los que no se sien-
ten muy motivados sobre sus conocimientos de ER (Avellaneda et al., 2007).
En AP se es consciente de que el interés por las ER es limitado, ya que el
numero de pacientes son pocos y la baja relacion tiempo/paciente limita la
posible dedicacidn. También existe una supuesta falta de interés hacia las
ER por parte de la Administracion (Avellaneda et al., 2006). Parece de mayor
utilidad insistir en una estrategia de generalizacion de los conocimientos a
través de la divulgacion cientifico-técnica, mas que en una formacion regla-
da en ER, ya que la informacién es la primera etapa obligada de formacion.

Otra de las necesidades sanitarias fundamentales, es la coordinacién que
debe de existir para tratar las ER. Partimos de que es poca la informacién
existente en determinadas ER y que en algunas de ellas, existen centros de
referencia, grupos especializados o profesionales expertos que disponen de
mas informacion sobre determinadas enfermedades; si la informacién sobre
esas patologia concretas, pudiera trasmitirse entre profesionales, centros
de referencia, profesionales de AP u otros, supondria, poner a disposiciéon
de cualquier profesional una informaciéon muy valiosa, que evitaria a la per-
sona enferma, pasar por el “calvario” que pasan hasta llegar a encontrar
informacién sobre su enfermedad, diagnostico y tratamiento, como hemos
visto anteriormente. Ademas esa coordinacion evitaria, gastos econémicos
excesivos en pruebas innecesarias, desgaste personal y familiar, agrava-
miento de la enfermedad, toma de tratamientos inadecuados y un largo etc.
que hemos estado exponiendo a lo largo de este apartado. En este senti-
do, actualmente nos encontramos con que es insuficiente la coordinacién
interna y externa de los servicios sanitarios; los afectados y sus familias se
encuentran, con barreras en el sistema sanitario que en ocasiones, proce-
den de esa inadecuada coordinacion entre los centros y recursos sanitarios
existentes, que hace mas dificil la adecuada atencion sanitaria, que se llega
a relacionar con la inadecuada gestion de los recursos (Huete et al., 2009;
FEDER, 2013; Ancochea et al., 2018).

Que el personal sanitario esté coordinado, facilitaria la transmision de
la informacion y de los avances en ER entre unos y otros profesionales.
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Esta coordinacién es una necesidad que se hace visible tanto entre los
profesionales de AP como de atencion especializada (AE). Como hemos
expuesto anteriormente, por un lado los médicos de AP, no tienen mucha
informacién sobre ER y por otro lado, las personas enfermas se encuentran
mas satisfechas si el personal médico que las atienden, son profesionales
de referencia en la enfermedad. Ambas situaciones, podrian resolverse si
la informacién pudiera fluir a través de esa coordinacién entre profesiona-
les. Para ello se necesitan herramientas de coordinacion como pueden ser
plataformas virtuales, programas informaticos en red, protocolos, esto no
es un tarea facil, y menos cuando se habla de ER. Esta coordinacion es un
debate que lleva abierto muchos afos y de hecho ya existen mecanismos
puestos en marcha para ello; sin embargo, debemos de seguir apostando
porque esté presente en todos los estudios, planes y documentos donde
se recojan necesidades o formas de actuar ante las ER (algunos de esos
estudios recogidos al inicio de este apartado); por ejemplo, en la Ponencia
de estudio del Senado en 2007, encargada de analizar la situacion de los/
as pacientes con ER, donde destacan determinadas actuaciones generales
que deberian realizarse, incluyen “garantizar la capacidad de coordinacién
entre administraciones” (Boletin Oficial de las Cortes generales Senado.
VIII Legislatura, 2007) y otras actuaciones como el “compromiso social en
la formacion de especialistas” (Consejeria de Salud, 2007) recogidas en
el Plan de Atencién a Personas Afectadas por Enfermedades Raras 2008-
2012 de Andalucia, entre otros.

Por ultimo, exponer que la investigacién en ER es una pieza clave para
avanzar en el conocimiento de estas enfermedades; como hemos ido viendo
en los apartados anteriores, entre las necesidades principales esta el diag-
nostico y para poder llegar a ello es fundamental conocer, tener informacion
y conocer la patologia; para ello, se requiere invertir en investigacion. La in-
vestigacion es una demanda tanto de pacientes como de familias y ademas
apuntan tanto pacientes como familiares que la investigacion clinica y social
deben de ir estrechamente vinculadas (Ancochea et al., 2018; Carrién & Ma-
yoral, 2017; OBSER, 2017; FEDER, 2017b). En este campo, actualmente el
Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII), cuenta con un Instituto de Investigacion
en ER (lIER), que lideré la Red Epidemiolégica de Investigacion en Enfer-
medades Raras (REpIER), la cual desarrollé el primer atlas de distribucion
geografica de las ER en Espafia, accién que fue también continuada desde
las comunidades auténomas participantes en la red. Este hecho, sento6 las
bases para el desarrollo de acciones en el marco de la atencion sociosa-
nitaria a favor de las personas con enfermedades minoritarias y sus fami-
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lias (Ministerio de Ciencia,lnnovacion y Universidades, 2018). En la actua-
lidad, este centro pertenece al Centro de Investigacion Biomédica en Red
de Enfermedades Raras (CIBERER) cuyo objetivo principal es, desarrollar
la investigacion epidemioldgica de las ER, partiendo del conocimiento de su
frecuencia, distribucion espacial, evolucién temporal y otras caracteristicas
especificas de cada enfermedad (Ciberer , 2018). El disponer cada vez mas,
de informacién sobre estas enfermedades, repercute directamente en las
personas enfermas y en sus familias, a mayor conocimiento de la enferme-
dad, menor tiempo en la demora diagndstico, menor tiempo en la asignacién
del tratamiento e incluso un mayor avance en el trabajo de la prevencion a
través del diagnéstico precoz.

D) Educativas

Las necesidades educativas estan identificadas, inicialmente en el Real
Decreto 696/1995, de 28 de abril, de ordenacion de los Alumnos con Nece-
sidades Educativas Especiales, haciendo una distinciéon en cuanto al tiempo
de duracion de la discapacidad y al origen o causa que las provoca. Poste-
riormente la Ley Organica 2/2006, de 3 de mayo, de Educacion, en su Titulo
Il dedicado a la “equidad en educaciéon”, dentro del capitulo | correspondien-
te al “alumnado con necesidades especificas de apoyo educativo” en la sec-
cion 12 “alumnado que presenta necesidades educativas especificas” en su
articulo 73, entiende por alumnado que presentan necesidades educativas
especiales “aquel que requiera, por un periodo de su escolarizacién o a lo
largo de toda ella, determinados apoyos y atenciones educativas especifi-
cas derivadas de discapacidad o trastorno grave de conducta” (Gobierno de
Espafia, 2006).

En el caso del alumnado que padece una ER, para evaluar las necesi-
dades que tienen y del tipo de apoyo que necesitan, ya sea de tipo fisico,
social o psiquico, resulta complicado identificarlos debido a la gran variedad
de circunstancias que rodea a estos alumnos y alumnas; por tanto, es nece-
sario conocer las situaciones especificas de cada uno y cada una de ellas
(Garcia et al., 2010). Esto se hace mas complicado aun, cuando son los
propios profesionales educativos, los que desconocen estas enfermedades
(Aguirre et al., 2008).

Si tenemos en cuenta, los datos que recoge FEDER, el 50% de estas
enfermedades empiezan a manifestarse en la primera infancia, es necesario
intervenir adecuadamente en los centros educativos para que este alumna-
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do tengan cubiertas sus necesidades; en este sentido, segun los autores
Grau (2001) y Garcia (2010), las necesidades educativas de los nifios y
nifas enfermas y las intervenciones psicoeducativas que necesitan, se pue-
den agrupar en tres grandes bloques:

a) Las necesidades relacionadas con la asistencia sanitaria: que per-
mitan favorecer el control de la enfermedad por la propia persona
enferma y el manejo de aparatos que le ayuden a ser mas indepen-
diente; prepararle para las pruebas diagnésticas, intervenciones
quirurgicas, administracion de medicamentos y otros tratamientos;
e informar a sus allegados sobre los cuidados que precisa adaptan-
do el entorno a sus necesidades.

b) Programas para el control de los trastornos psicoldgicos asociados
a las enfermedades, relacionadas con las adaptacién emocional del
nifo o nifa y de la familia.

c) Adaptaciones curriculares de acceso, para evitar el fracaso escolar
y las significativas, para nifios y nifias con secuelas permanentes
provocadas por la enfermedad (Fernandez & Grau, 2004).

La intervencion de las familias en este caso, se hace imprescindible para
el centro educativo, ya que deben “descubrir” cédmo afrontar la enfermedad
positivamente, de forma resiliente, para ayudar a su hijo/a, decidiendo entre
otros aspectos el tipo de escolarizacidon que necesitan y generar pautas de
relacion con el afectado y con los sistemas sanitario, educativo y social (EU-
RORDIS, 2005).

En los centros educativos, los periodos de cronificacion o criticos de la
enfermedad, suelen provocar absentismo escolar, retrasos académicos ge-
nerando la necesidad de compensar este retraso. Por otra parte, estas en-
fermedades también pueden cursar con discapacidades afadidas (FEDER,
2009). En este escenario, se vislumbra un amplio abanico de necesidades
que se plantean a nivel educativo como, “maestros/a de apoyo, adaptacién
curricular individualizada, adaptacion y accesibilidad del centro, dotacién de
personal sanitario en centros educativos, campanas de formacién/divulga-
cion/sensibilizacién en el centro educativo, tanto para el profesorado y como
para el resto de los alumnos y alumnas, sobre ER en general o sobre las
patologias que afectan al alumnado matriculado en el centro y/o ensenanza
domiciliaria, si fuese necesario” (Consejeria de Salud, 2007).

Los datos del estudio ENSERI0,(2009) por ejemplo, recoge que el 31,07%
de las personas reconocen que tienen suficientes apoyos y adaptaciones
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en su actividad educativa; el 15,53%, dicen no necesitar ayudas ni apoyos
esenciales; el resto, es decir, mas de la mitad (53,4%) de la poblacion es-
colarizada, no tienen cubiertas adecuadamente sus necesidades “no tienen
ayudas técnicas ni personales aunque la necesitan (8,25%)” y “tienen apo-
yos aunque no son suficientes (45,15%)” (Huete et al., 2009:97).

En Andalucia, contamos con un Manual de Atencién al alumnado con ne-
cesidades especificas de apoyo educativo por padecer enfermedades raras
y cronicas (Aguirre et al.,2008), que recoge las necesidades de este colec-
tivo. Teniendo en cuenta que cada enfermedad, tiene unas necesidades es-
pecificas de apoyo educativo, por la gran variedad de tipologias, sintomas,
problemas, alteraciones.. sefialan que “una de las caracteristicas de los ni-
fos y nifas que padecen una ER es la necesidad de pasar largos periodos
de hospitalizacion, bien por crisis, por tener que hacerse pruebas médicas,
por carecer de medicamentos que permitan regular la enfermedad, etc. Esto
les pueden suponer un retraso en la adquisicion de conocimientos con res-
pecto al resto de los compafieros y compareras” (Aguirre et al., 2008:24).
En estos casos, seria conveniente que existiera un trabajo coordinado entre
el aula educativa hospitalaria y el aula del centro escolar, para que el nifio o
nifa pueda seguir un mismo hilo conductor de aprendizaje.

Segun recoge Pilar et. al. (2008), las necesidades de este colectivo esta-
rian relacionadas con la autonomia personal, derivadas de sus limitaciones
motdricas y sensoriales; las relacionadas con la accesibilidad al medio fisico
y social; Las relacionadas con la comunicacion y el lenguaje; las necesida-
des relacionadas con la rehabilitacién psicomotora; las necesidades rela-
cionadas con la construccion de la autoimagen y la autoestima y por ultimo,
recogen las necesidades relacionadas con el desarrollo de las capacidades
cognitivas (Aguirre et al., 2008). Otros estudios afirman que “no se pueden
establecer las mismas necesidades especificas de apoyo educativo para
todo el alumnado con enfermedad minoritaria (EM) debido a, que la hete-
rogeneidad de estas enfermedades, se manifiesta en distintos perfiles de
su historia natural, lo cual condiciona la actuacién clinica y preventiva de
los servicios de salud” (Fernandez Hawrylak & Grau Rubio, 2014: 104) y
para ello hay que realizar cambios en diferentes aspectos, ya que son diver-
sas las necesidades que presentan teneindo que fijar la atencién, ademas
de en las necesidades comunes a todos los alumnados con EM, es nece-
sario fijarnos y atender las necesidades individuales que puede presentar
las caracteristicas especificas de cada una de las patologias, como hemos
comentado anteriormente; por tanto, exponen que “para dar una respues-
ta educativa adecuada, es necesario realizar adaptaciones curriculares de
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acceso (a la comunicacion, ayudas técnicas, profesionales de apoyo...) e in-
dividualizadas, y coordinar los recursos disponibles en el sistema educativo,
en el sanitario, en las asociaciones y en la familia” (Fernandez Hawrylak &
Grau Rubio, 2014: 97).

Como conclusion extraemos que, existe un trabajo necesario desarrollar
en el ambito educativo con el alumnado que presenta ER y que actualmente,
en la mayoria de los casos, con las medidas existentes, se sienten insatis-
fechos; aunque las politicas educativas han avanzado en este sentido, es
necesario seguir trabajando para cubrir las necesidades que presenta este
colectivo en los centros educativos, y para ello, hay que abordarlas tanto
“por los servicios sanitarios como por los servicios sociales y educativos con
la finalidad de mejorar la calidad de vida de los afectados por estas enferme-
dades y de su familia” (Fernandez Hawrylak & Grau Rubio, 2014: 97).

E) Laborales

En este apartado reflejamos las necesidades que tienen las personas
en edad laboral que padecen una enfermedad rara y las necesidades y las
consecuencias profesionales que tienen las personas cuidadoras de dichos
pacientes. Teniendo en cuenta que el término de “poblacion activa” se refie-
re a la cantidad de personas que se han incorporado al mercado de traba-
jo, desarrollando un trabajo remunerado (poblacién ocupada), o buscando
activamente empleo (poblacion en paro). Podemos decir que, la poblacién
activa (poblaciéon que se ha incorporado al mercado laboral) es igual a la
poblacién ocupada (empleados) mas la poblacién en busqueda de empleo
(parados) (SEPE,2018). Segun los datos del Informe del Mercado de trabajo
de las personas con Discapacidad del Servicio Publico de Empleo Esta-
tal en 2018, hay 1.840.700 personas con edad laboral (1.058.300 hombre
y 782.300 mujeres), la poblacion activa es de 647.200 personas (372.200
hombre y 275.000 mujeres), estan contratadas 308.376 personas (189.963
hombres y 118.413 mujeres) y por ultimo 141.289 demandantes de empleo
parados de losc aules 67.689 son hombre sy 73.600 mujeres (SEPE, 2018).
Los datos del Instituto Nacional de Estadistica (INE) (Instituto Nacional de
Estadisticas, 2017) de empleo de las personas con discapacidad de 2016,
recogen una tasa de actividad de 35,2%, la tasa de empleo de un 25,1% y
la tasa de paro de 28,6%. A este respecto, el INE define que “el empleo de
las personas con discapacidad es una operaciéon de periodicidad anual que
tiene como objetivo obtener datos sobre la fuerza de trabajo (ocupados,
parados) y la poblacion ajena al mercado laboral (inactivos) dentro del colec-
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tivo de personas con edades comprendidas entre los 16 y 64 afios y con dis-
capacidad oficialmente reconocida. Dicha operacion es fruto de un convenio
de colaboracion entre INE, el IMSERSO (Instituto de Mayores y Servicios
Sociales), la Direccién General de Coordinacion de Politicas Sectoriales so-
bre Discapacidad, el Comité Espafol de Representantes de Personas con
Discapacidad (CERMI) y la Fundacion ONCE (Organizaciéon Nacional de
Ciegos Espafioles). En su realizacién se utiliza la informacion procedente
de la integracion de los datos de la Encuesta de poblacion activa (EPA) con
datos administrativos registrados en la Base de Datos Estatal de Personas
con Discapacidad (BEPD). Incorpora ademas datos procedentes de la Teso-
reria General de la Seguridad Social (TGSS), del Registro de Prestaciones
Sociales Publicas del Instituto Nacional de Seguridad Social (INSS) y del
Sistema para la Autonomia y Atencion a la Dependencia (SAAD)” (Instituto
Nacional de Estadisticas, 2017).

En este apartado de necesidades laborales, es importante tener en cuen-
ta a las personas que se encuentran afectadas tanto directa como indirec-
tamente: por un lado, las personas enfermas, que se encuentran dentro de
la poblacion activa como empleadas; por otro lado, las personas enfermas,
que estando dentro de la poblacién activa se encuentran en busqueda de
empleo (desempleadas) y por ultimo, las personas cuidadoras de los en-
fermos y enfermas de ER (cuidadores informales), que no estan recibiendo
ninguna remuneracion econdémica por ejercer dichos cuidados y tampoco,
pueden estar en busqueda activa de empleo, por ser incompatibles sus obli-
gaciones laborales con las obligaciones que requiere el cuidado de la perso-
na enferma; por tanto, se encuentra con muchas dificultades para acceder al
mercado de trabajo y/o para mantener su puesto de trabajo; en estos casos,
algunos estudios reflejan que, “un 47,77% de ellos han perdido oportunida-
des de empleo por dedicarse a cuidar a su familiar y un 37,10% ha tenido
que reducir su jornada laboral, otros han tenido que utilizar sus periodos
vacaciones para el cuidado de su familiar” (Huete et al., 2009: 104).

En cuanto a las personas que tienen un puesto de trabajo y les diagnosti-
can una ER, su salud se deteriora y necesitan de adaptaciones en su puesto
de trabajo, apoyos o ayudas técnicas que en muchos de estos casos no dis-
ponen, haciéndoles imposible, seguir desarrollando sus tareas laborales; a
la misma vez, las bajas en personas con ER son mas frecuentes; por tanto,
mantener un empleo es mas complicado, ya que el empleado comprueba
que la productividad esperada del afectado es menor que la que tenian pre-
vista inicialmente y si a esto, se acompana el escaso respaldo legal para
situaciones de continuas recaidas, bajas y faltas de asistencias antes crisis,
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desemboca en una reduccion salarial y malas condiciones laborales (Mora-
les, 2018). Otro de los handicap, que tienen las personas enfermas en sus
ambitos laborales, es el clima laboral negativo que se crea en el grupo con
sus compainieros, ya que muchos de los sintomas de las ER, no son visibles,
como: cansancio, dolor, pérdida de fuerza, etc. llevando ésta situacion a
dudar entre los compafieros si es real o no la capacidad para trabajar de la
persona enferma.

En estos casos, las personas enfermas, se ven obligados segun datos de
EurosdisCAre-3 en “un 60% de los casos, a reducir su jornada laboral” (Huete
et al., 2009:105) o en otros casos, al no poder seguir desarrollando su profe-
sion se encuentran con dos opciones: pasar a la inactividad; o desarrollar otra
actividad para la que si podrian estar capacitados. En estos casos, necesitan
un reciclaje profesional, el cual, no esta contemplado ni laboral, ni legalmente.
Por tanto, necesitan formarse y reciclarse en una nueva profesion, para poder
ejercer otra profesion distinta; esta necesidad, se hace mas evidente, en la
poblacion de edad comprendida entre los 30-50 anos, que empiezan a desa-
rrollar su enfermedad en la segunda o tercera década de su vida.

Si tenemos en cuenta que, “la insercion laboral...es uno de los princi-
pales factores que facilitarian el bienestar de los afectados” (Huete et al.,
2009:102). Segun recoge Francisco Mesorero (presidente de Fudacién
Adecco), las personas con ER encuentran aiin mas obtaculos que cualquier
otra discapacidad, ya que las empresas, ante el desconocimiento de la en-
fermedad, se sienten con mas miedo e inhibicién a la hora de sus contrata-
cion (FEDER, 2018c). Panorama desolador en el ambito educativo para las
personas con ER.

F) Econdémicas

El impacto econémico de la enfermedad en la familia es muy alto. Estas
enfermedades, como hemos ido narrando anteriormente, tienen una serie
de handicap que otras enfermedades no presentan. Por ejemplo, el/la enfer-
mo/a tiene que ir recorriendo espacios y consultas virgenes de conocimiento
sobre su enfermedad. Al ser pocos el numero de casos, lo habitual es que
no encuentren especialistas en sus pueblos, ni ciudades y eso le ocasiona
desplazamientos a otras localidades en busca de respuestas, de informa-
cion, de tratamiento y de diagnostico como punto de partida. Para esto, de-
dican mucho tiempo, visitan muchas consultas, se realizan muchas pruebas,
ademas de tener que ir haciendo frente a los sintomas ocasionados por el
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avance de su enfermedad, el agravamiento y los tratamientos alternativos
que prueban los enfermos. En consecuencia, les supone mucho coste per-
sonal, pero también econémico. No todas las pruebas, visitas ¢ tratamientos
estan cubiertos por los Servicios Publicos y por tanto, son los/as propios/as
enfermos/as los/as que tienen que hacer frente a esos gastos. En el caso de
los desplazamientos, son habituales en los pacientes con ER, por motivos
como los expuestos, busqueda de médicos especialistas, visitas centros de
referencias, etc.

Cuando la enfermedad va avanzando, llega también la necesidad de
afrontar gastos ocasionados por las adaptaciones de la vivienda, en este
caso, “el 23,75%” de estas personas no tienen la vivienda adaptada a sus
necesidades, lo que le ocasiona, entre otras consecuencias, menos auto-
nomia y por tanto merma su calidad de vida (Huete et al., 2009). Si a todas
estas circunstancias, que ocasionan muchos gastos, se le afiaden las re-
percusiones que estas enfermedades tienen en sus cuidadores y familiares,
como hemos expuesto anteriormente, reduccién de jornada laboral o pér-
dida de trabajo, les ocasiona unos ingresos menores que ponen en peligro
la economia familiar basada principalmente en los sueldos provenientes de
sus jornadas laborales (FEDER, 2018c;Flores, 2017; Huete et al., 2009).

Algunos estudios recogen la distribucién de las principales partidas de
gastos en las familias con ER, situandose en primer lugar, la destinada a
la adquisicion de medicamentos y otros productos sanitarios; seguido de
los gastos en tratamientos médico/atencion sanitaria; ayudas técnicas/
ortopedia; transporte (incluido la adaptacién de su vehiculo) y por ultimo,
al apoyo o asistencia personal y la adaptacion de la vivienda. Algunos es-
tudios, situan la inversion en la enfermedad, del presupuesto familiar a la
enfermedad, una media mensual de entre 101-600€ (Huete et al., 2009).

G) Psicoloégicas

Como hemos dicho anteriormente, las ER, tienen consecuencias psico-
l6gicas, tanto en las personas enfermas como en sus familias. Ambos de-
ben de aprender a asimilar la nueva situacién para poder adaptarse y a la
vez, deben conocer el trascurso de la enfermedad, para saber aceptar los
cambios que conlleva dicha situacion. Cada persona vive de una manera
diferente la enfermedad, bien por su forma de ser 6 bien por el momento
determinado en que se encuentra la enfermedad y las limitaciones que les
provoca. Esto hace, que las afectaciones psicoldgicas también sean diferen-
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tes en unas personas que en otras; de manera que, Unas afrontan la nueva
situacion de una forma mas positiva y otras mas negativamente.

Como hemos comentado, cuando reciben el diagnéstico de una enfer-
medad crénica y grave, tanto las personas enfermas como sus familias, se
encuentran con un elevado nivel de incertidumbre y de angustia; en estos
momentos, el apoyo psicolégico adquiere una gran importancia, ayudan-
doles a llevar mejor la adaptacion a esos cambios y reducir el impacto que
éstos generan, para que sean capaces de afrontarlos adecuadamente y asi
conseguir una mejor calidad de vida (FEDER, 2009). Las reacciones emo-
cionales asociadas a este tipo de diagnostico, puede provocar alteraciones
conductuales y psicopatologicas que influyen de forma negativa sobre el
proceso de adaptacién a la enfermedad y la calidad de vida de la persona
afectada y su familia se ve enormemente afectada. Sin obviar que, cada per-
sona y cada familia responde de manera diferente al recibir el diagnostico,
para unas, supone un desgaste y una restructuracién en su unidad familiar
y por el contrario, para otras, supone un fortalecimiento de la unidad familiar
(FEDER, 2009). De ahi que ese apoyo psicolégico sea necesario no solo a
la persona enferma, sino también a la familia y a las personas cuidadoras.
En estos casos, al no estar subvencionados los apoyos por los servicios
publicos, en la mayoria de los casos, estas consultas las prestan las propias
asociaciones, facilitandoles a sus asociados poder acceder a un servicio de
este tipo.

Por lo que podemos deducir de la informacion expuesta, la situacion por
la que atraviesan las personas afectadas y sus familias como consecuencia
de la enfermedad, les ocasionan un gran impacto psicologico y social, sin
embargo, la atencién psicologica por motivos de la enfermedad, no suele
estar generalizada y suele ser utilizada por una parte pequefia de las per-
sonas enfermas (Huete et al., 2009), esto puede ser debido a que este ser-
vicio, como hemos comentado, no esta estabrilecido en el sistema publico
de salud y no en todas las localidades existe asociaciones de pacientes que
puedan gratuitamente prestar este servicio.

2.3. EL TRABAJADOR O TRABAJADORA SOCIAL EN LA ATENCION A LAS
PERSONAS CON ENFERMEDADES RARAS Y SUS FAMILIAS

Como hemos expuesto a lo largo del estudio, las ER debido a sus diversas
caracteristicas, entre ellas, cronicidad y gravedad, generan tanto en el enfer-
mo como en la familia, situaciones que desembocan en discapacidades tanto
fisicas, psiquicas y sociales. Estas, se van agravando conforme avanza la
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enfermedad, permaneciendo a lo largo de toda la vida. Esa situacion provo-
ca, en todo el nucleo familiar, situaciones nuevas e imprevistas, modificando
los planes en el ciclo vital que tenian marcados, anteriormente a la llegada
de la enfermedad a sus vidas y teniendo que afrontarlas desde una posicion
de vulnerabilidad e incertidumbre. Sin olvidar, como dijimos anteriormente,
que el 80% de estas enfermedades son de caracter hereditario, este hecho
puede obviar, a que exista mas de una persona afectada en la misma familia;
otra cuestion es, que al ser el niumero de casos existentes de la misma ER
muy reducidos, suelen estar distanciados geograficamente, ambas situacio-
nes generan problemas afiadidos que no pueden ser ignorados.

Abordar esta situaciéon no es facil, ni existe una “guia” para ello y en
caso de existir dicha “guia” para algunas de las mas de 7.000 tipos de ER,
tendriamos que adaptarla a cada enfermo y a cada familia, porque este tipo
de patologias, como hemos dicho, suelen variar las afectaciones de unas
con respecto a otras, dentro de la misma enfermedad, por lo que la aten-
cion individualizada, es importante, no solo para la atencion terapéutica en
el tratamiento sanitario (Fundacién Gapar Casal, 2018), sino también para
afrontar el tratamiento en el ambito social. Por tanto, si pretendemos abordar
la situacion en la que se encuentra este colectivo, debemos abarcar toda
esta variedad de situaciones “centrando la atencién en la persona y no en
la enfermedad, donde la valoracion integral, holistica, es realizada por un
equipo interdisciplinar, bien intrainstitucional o interinstitucional, con espe-
cial atencion a la pérdida de autonomia del paciente y sus consecuencias”
(Puente-Ferreras et al., 2011:18) y considerando a la personas desde un
enfoque biopsicosocial.

En este caso, la figura del Trabajo Social, por su formacién, experiencia
y que hacer ético recogido en su Cddigo Deontoldgico (2012), ademas de
como profesién de referencia en el Sistema Publico de Servicios Sociales,
tal y como recoge en su articulo 31, la Ley 9/2016 de 27 de diciembre de
Servicios Sociales de Andalucia, hace que su perfil y funciones, se adapten
al trabajo necesario que hay que desarrollar con las personas enfermas y
sus familias, actuando como eje vertebrador en el proceso que necesitan
desarrollar para cubrir las necesidades sociales de este colectivo y lograr
alcanzar el estado de bienestar social y una calidad de vida digna. Al mis-
mo tiempo, esta profesion tiene como rol clave la “defensa” del cliente ante
sistemas injustos o no respondientes a las necesidades (Puente-Ferreras et
al., 2011); y a la vez, tiene una obligacion fundamental, que es, velar por que
se cumplan los derechos que brinda la Declaracion Universal de Derechos
Humanos, en sus articulos 1,3,7,25 a todos los individuos, evitando y ga-
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rantizando cualquier tipo de discriminacion; y defendiendo los derechos re-
cogidos en la Constitucién Espafiola, en sus articulos 10,14,15,41 y 43 que
promulgan los valores de igualdad efectiva del individuo y de los grupos y la
obligacién de los poderes publicos a promover esas condiciones de igualdad
para lograr esa integracién, entre otros derechos legitimos del individuo; la
defensa de estos derechos va intrinseca a esta profesion; en este sentido,
nos hacemos eco de la definicién que recoge la trabajadora social Cervantes
(2019) sobre la profesién del Trabajo Social: es una profesion que promueve
el cambio y el desarrollo social, la cohesion social, y tiene como principios
fundamentales, la justicia social, los derechos humanos, la responsabilidad
colectiva y el respecto a la diversidad involucrando a las personas y a las
estructuras para hacer frente a desafios de la vida y aumentar el bienestar
(Cervantes, 2019). Ademas, el rasgo diferenciador de esta profesién, es que
se dirige a las interacciones de los individuos con su entorno, con su medio
social, a la observacion integral de la persona y es precisamente, sobre este
rasgo, desde donde se debe abordar las ER, ya que como hemos dicho, la
enfermedad no solo afecta al individuo como ser aislado, sino también en
sus interacciones con el entorno, de manera directa a sus familiares y tam-
bién a otros sistemas como trabajo/estudio, economia, relaciones sociales,
vivienda, ocio o red formal (Puente-Ferreras et al., 2011).

Por otra parte, el planteamiento de considerar, el Trabajo Social, como
la disciplina mas adecuada para conocer la situacion y el conjunto de ne-
cesidades sociales que tienen las personas afectadas por estas patologias,
no va refido ni es excluyente, con la idea de que desde otras disciplinas,
profundicen en sus campos académicos de actuacion, en los aspectos y en
las areas especificas a partir de un trabajo conjunto y coordinado, situando
a la persona como centro de la intervencién. “Podemos afirmar que su ex-
periencia (refiriéndose al Trabajo Social) es ya sobresaliente en esta area y,
sin duda, ha de ser utilizada como instrumento de diagnostico de la situacién
de las personas con estas enfermedades y también como resorte para el
desarrollo de propuestas de mejora” (Carrion & Mayoral, 2017: 19).

Para afrontar la enfermedad en todas sus fases, desde la prevencion hasta
la integracion social y coordinar las actuaciones, el modelo de gestor de caso
puede ser un medio adecuado para proporcionar un cuidado extenso y con-
tinuo a pacientes crénicos...segun Moxley “una estrategia a nivel del cliente
para proporcionar la coordinacion de los servicios humanos, oportunidades y
beneficios (Puente-Ferreras et al., 2011: 19), a través de un gestor de casos
el cual debe coordinar esa accion (Guillén Navarro, 2018). En este caso, la
profesion del trabajo Social, a través de las funciones que desempena, esta
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presente a nivel individual-familiar, desde la prevencién, pasando por todas
las fases de la enfermedad, hasta la integracién social de la persona enferma
y/o de la familia y a nivel comunitario desde la visualizacion de la enfermedad,
hasta la sensibilizacion social.. A continuacion exponemos algunas de las fun-
ciones que desarrolla esta profesion en el campo de las ER ( adapatacion de
Listan et al., 2011;Huerta et al., 2012; Carrion & Mayoral, 2017):

Funcion de informacion, facilitando a las personas afectadas orien-
tacién y asesoramiento sobre la enfermedad desde fuentes de in-
formacion rigurosas.

Funcion de acompafamiento, a lo largo de todo el proceso, las
personas necesitan asimilar situaciones dolorosas que suponen un
choque emocional muy impactante para ellas y sus familias. Es im-
portante que se encuentren con una actitud empatica por parte de
los profesionales y sientan que no estan solas en este proceso.

Funcién de orientacion, en la busqueda de recursos y servicios que
puedan facilitar su adaptacion a la nueva situacion.

Funcion de atencion directa, potenciando las capacidades en las
personas y sus familias, para afrontar el proceso de ajuste a la nue-
va realidad y ser capaz de enfrentar la enfermedad con una actitud
positiva.

Funcién de planificacién, analizando la situacién y marcando unos
objetivos que le permitan disefar un plan de actuacién adecuado a
su situacion individual y familiar.

Funcion de mediacion, facilitando la unién entre las partes implica-
das, individuo-familia-institucién-profesionales, para posibilitar con
su intervencion que sean los propios interesados quienes logren la
resoluciéon del mismo.

Funcion de coordinacion, con otros profesionales 6 instituciones
para abordar cuestiones relacionadas con el grupo de personas
afectadas por una ER o en su caso, coordinacién con otros pro-
fesionales para tratar particularidades del enfermo o su familia,
que puedan ser tratados desde mas de un Servicio Publico (como
Sanidad-Servicios Sociales).

Funcidon de supervisidon, con respecto a otros profesionales del
Trabajo Social, para perfeccionar sus aptitudes y puedan ser mas
eficientes y satisfactorias sus actuaciones frente al tratamiento de
las ER.
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Funcion de evaluacion, contrastando los resultados con los objeti-
vos propuestos, acordados a nivel individual-familiar, como en los
planes planteados a nivel comunitario para trabajar en las ER.

Funcion docente, a través de la divulgacion del conocimiento sobre
ER en foros como Universidades, jornadas, congresos y reuniones
cientificas.

Funcion de investigacion, usando una metodologia y herramientas
propias de la investigacién cientifica, que permitan recoger datos
del colectivo, analizarlos y tratarlos rigurosamente, y que pueda
aportar mayor conocimiento sobre las ER, para poder compartirlo
en el ambito cientifico.

Funcion de promocion, que permitan disefiar e implementar politi-
cas sociales y sanitarias que respondan a las necesidades del co-
lectivo de ER.

Funcién de sensibilizacién y difusion a nivel comunitario, ampliando
la informaciéon que tiene la sociedad sobre las ER, de forma que
facilite una prevencion y actuacion precoz y una aceptacion social
de las personas que las padecen.

Funcion de creacion de redes, actuando en el impulso de las relacio-
nes entre los afectados, muchos de ellos dispersos geograficamen-
te, promoviendo el apoyo mutuo y el asociacionismo. Empoderando
a las asociaciones a través de la formacion, la capacitacion y la
gestion de sus potencialidades como colectivo. Impulsar la partici-
pacion de las asociaciones en proyectos que le reporten beneficios
econdmicos, sociales y cientificos. Acompafar a las asociaciones
en la busqueda de recursos para poder cumplir objetivos.
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3. ENFERMEDAD DE ANDRADE

3.1. ENFERMEDAD DE ANDRADE

La Enfermedad de Andrade, es una de las 7.000 ¢ 8.000 tipos de enfer-
medades raras que existe, en la cual centramos nuestro estudio. Recibe
este nombre, como consecuencia de la relevancia del descubrimiento del
Dr. Corino Andrade. Aunque tambien es identificada con otros nombres clini-
cos como Polineuropatia amiloidética familiar tipo | (PAF-TTR) o amiloidosis
hereditaria por TTR-Val30Met 6 Val50Met; en la base de Orphanet es identi-
ficada como: polineuropatia amiloide familiar tipo portugués-sueco-japonés,
6 neuropatia amiloide transtiretina con cédigos CD-10: E85.1 + G63.3* (Or-
phanet, 2019). Los primeros datos que se conocen de esta enfermedad, la
situa en una localidad pesquera del norte de Portugal, llamada Pdévoa de
Varzim, donde era muy frecuente, se trasmitia de generacion en generacion
y que la conocian como “doenga dos pézinhos” (enfermedad de los pies). A
finales de 1939, el neurdlogo portugués Mario Corino da Costa Andrade, del
Hospital Santo Antonio do Porto (Oporto-Portugal), atendié a una paciente
(mujer de 37 anos) de la localidad de Pévoa de Varzim con unos sintomas
neuroldgicos, historial y cuadro clinico, que le llevaron a pensar que tenia
ante él, una entidad clinica aun desconocida, y por tanto digna de total aten-
cion por su parte (Andrade, 1952; Sales, 2006; Lobato, 2006). Los sintomas
iniciales respondian a: descenso progresivo del estado general de salud,
trastornos gastrointestinales, impotencia prematura y un sindrome de afec-
tacion de la neurona periférica inicial y predominantemente en las extremi-
dades inferiores (Andrade, 1952). A través de los arboles genealdgico, el Dr.
Andrade, sospecho que era hereditaria, que el comienzo de la enfermedad
era tardio, a partir de los 20 afios, que no tenia tratamiento y el desenlace
era fatal (Sousa A. , 2006). A partir de ahi, empez6 a estudiar diversos casos
similares, que se publican en 1952, en la prestigiosa revista de neurologia
Brain, donde se recoge por primera vez las caracteriticas de esta enferme-
dad y nace la primera definicion clinica que hace el Dr. Corino de Andrade,
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“es una enfermedad que ataca a muchos miembros de una familia, pero las
familias en las que ocurre no tienen ninguna relacién genética. Comienza
insidiosamente en la segunda o tercera década de la vida. Es gradual, con
una duracion promedio de siete a diez afios, con una alta tasa de mortalidad.
La muerte se produce por caquexia, infeccion intercurrente o colapso cardio-
vascular”’ (Andrade, 1952:409).

Otras definiciones clinicas mas actuales, la identifican como “una en-
fermedad rara, sistémica, autosdbmica dominante, poco frecuente y poten-
cialmente mortal que se presenta en adultos, con dos formas principales:
hereditaria (asociada con la mutacién del gen TTR) y de tipo salvaje. Los
estudios indican una heterogeneidad considerable en la presentacion de la
enfermedad, con fenotipos predominantemente polineuropaticos, predomi-
nantemente cardiacos o mixtos” (Coelho, Maurer, & Suhr, 2013:63). O se-
gun el Dr. Adams se trata de “una enfermedad progresiva y potencialmente
mortal causada por la mal sintetizacion de la transtiretina (TTR) que se acu-
mula como fibrillas de amiloide en multiples érganos, incluidos los nervios,
el corazon y el tracto gastrointestinal™ (Adams et al., 2017:1).

Por ultimo, la definicion de la psicéloga Sousa, dice que “ la PAF es una
enfermedad neurogenética de caracter progresivo y caracterizada por un
cuadro clinico especifico, es cronica bastante limitadora y produce unas
alteraciones fisicas, psicologicas y sociales, afectando tanto a la persona
como a todo el contexto familiar, es una enfermedad sistémica y que afecta
al sistema nervioso periferico y autébnomo y a todos los demas sistemas
como (rifion, aparato digestivo y corazén) de una forma progresiva y fatal™
(Sousa, 2013:1).

1 (Texto original) “The clinical definition of the disease would seem to be as follows: it is a disease that
atacks many members of a family but the families in whom it occurs have no genetic relationship. It begins
insidiously in the second or third decade of life. Its gradual, lasting on an average seven to ten year, with
a high mortality rate. Death ensues from cachexia, intercurent infection or cardiovascular collapse”

2 Texto original: Transthyretin (TTR) amyloidosis is a rare, life-threatening, systemic, autosomal dominant
condition occurring in adults, with two main forms: hereditary (associated with TTR gene mutations) and
wild-type. Studies indicate considerable heterogeneity in disease presentation, with predominantly poly-
neuropathic, predominantly cardiac, or mixed phenotypes.

3 Texto original: Hereditary ATTR (hATTR) amyloidosis, formerly known as familial amyloid polyneuropa-
thy (FAP), is a progressive, life-threatening disease caused by misfolded transthyretin (TTR) protein that
accumulates as amyloid fibrils in multiple organs, including the nerves, heart, and gastrointestinal tract.

4 (Texto original) “A PAF é uma doenca neurogenética de caracter progressivo, € caracterizada por
um quadro clinico especifico e por ser uma doenga, cronica bastante limitadora que produz alteragdes
fisicas, psicoldgicas e sociais, afectando, assim, ndo apenas o individuo mas também todo o contexto fa-
miliar, € uma doenga sistémica e atinge al’'m do sistema nervoso peroférico e autbnomo, todos os outros
sistemas organicos (rins, aparelho digestivo e coragao) de uma forma progresiva e fatal”.
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El origen de esta enfermedad esta provocado “por la existencia de una
mutacién del gen de la transtiretina (TTR) localizado en el cromosoma 18.
La mutacion mas frecuente es la sustitucién de valina por metionina en la
posicién 30 (TTRmet30) esa mutacion codifica la sintesis de una variable
de laTTR o TTR andmala que es el marcador bioquimico de la mutacion.
la TTR producida en el higado, se deposita progresivamente en diferentes
6rganos y tejidos, principalmente en el sistema periférico: nervios moto-
res, sensitivos, sistema vegetativos (Munar-Qués, 2003; Esteban et al.,
2015).

La primera variante identificada de la TTR fue la Val30Met en que la
valina se habia sustituido por la metionina (Munar-Qués, 2003). “Val30Met
es la mutacién mas comun, identificada por primera vez en la década de
1980... representa el 50% de las mutaciones TTR-PAF en todo el mundo”
(Parman et al., 2016:S5-S6). Hasta el momento se han identificado mas
de 100 mutaciones del gen TTR (Parman et al, 2016), otros autores han
identificado incluso, alrededor de unas 120 mutaciones del gen TTR (Ando
et al., 2013; Ines, Coelho, Conceicao, Duarte-Ramos, de Carvalho, & Cos-
ta, 2018).

La PAF es de comienzo tardio y dificil de identificar, por varios motivos,
en primer lugar, por el desconocimiento que existe de ella y en segundo
lugar, porque las manifestaciones iniciales son variadas e incluso diferentes
en unas personas que en otras.Este hecho, hace que sea complicado su
diagnéstico y que puede llegar a confundirse inicialmente con multiples pro-
cesos neuroldgicos y extraneuroldgicos, por 1o que unos pacientes quedan
sin diagnosticar y otros se diagnostican en estadios avanzados de la enfer-
medad (Munar-Qués, 2003; Munar-Qués, 2005). Debido a su imprevisilidad
y variabilidad con sintomas no especificos, puede ser dificil de reconocer
y manejar, por lo que el diagnostico erroneo es comun y puede ocasionar
demora en el tiempo, antes de llegar a un diagndéstico preciso (Ando et al.,
2013; Conceicao et al., 2016).

Todo esto, nos lleva a pensar que las repercusiones de la enfermedad
son muchas, tanto a nivel personal como familiar; conforme avanza la enfer-
medad, la persona va sufriendo deterioros que desembocan en discapaci-
dades y consecuentemente sufren cambios en su vida personal, familiar, so-
cial, laboral y econémica que le van generando diversas necesidades, que
deben ser afrontadas de manera multidisciplinar con el objetivo de conseguir
optimizar lo maximo posible el estado de bienestar y la calidad de vida de las
personas enfermas y de sus familias.
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3.1.1. SINTOMAS Y DIAGNOSTICO DE LA ENFERMEDAD DE ANDRADE

Los sintomas iniciales de la enfermedad son muy variables, al tratar-
se de una enfermedad sistémica, como hemos comentado anteriormente,
uno de los estudios referentes, en este caso del Dr. Munar-Ques (2005)
sefialan sintomas como: alteraciones autondémicas digestivas, alteraciones
sexuales en el varén, malnutricién, sindrome del tunel carpiano, amiloido-
sis vitrea, amiloidosis renal, hipotension ortostatica y encopresis; siendo el
sindrome sensitivo motor clasico el mas destacado, manifestandose apro-
ximadamente, en el 65% de los pacientes, y conforme va avanzando la en-
fermedad, van apareciendo nuevos sintomas y con ellos, las consecuentes
discapacidades y minusvalias secundarias en etapas avanzadas; aunque
no todos los/as pacientes presentan los mismos sintomas en los mismos
momentos; cada paciente presenta un cuadro clinico caracteristico, ya que
la asociacién de sintomas difiere de los demas; igual ocurre en el avan-
ce siendo mas o menos rapido, dependiendo del enfermo/a (Munar-Qués,
2005).

Otros estudios mas recientes, en Espana, apuntan que los sintomas ini-
ciales mas frecuentes, son la pérdida de sensibilidad termoalgésica con pre-
servacion sensibilidad profunda, progresién ascendente y aparicion posterior
de déficit motor que también evoluciona de distal-proximal, incluso pueden
acompanarse de manifestaciones de disfuncion autondmica (Garcia-Pavia
et al, 2015). Los sintomas aparecen progresivamente, identificandose varias
etapas de la enfermedad. “En la primera se puede andar solo, en la segun-
da se precisan estribos antiequino, después el apoyo en bastones o en un
acompafante, y en la ultima etapa el paciente queda confinado a una silla
de ruedas. La discapacidad en las extremidades superiores se traduce por
pérdida de habilidad y fuerza y en las fases mas avanzadas requieren ayuda
para diversas necesidades” (Munar-Qués, 2005:34). En este mismo sentido
la Agencia Espafola de Medicamentos y productos sanitarios (AEMPS) cla-
sifica en tres la etapa de la enfermedad dependiendo de los sintomas como
muestra en la siguiente tabla, aunque una de las clasificaciones evolutivas
mas empleadas es la del Dr. Couthino (1980):
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AEMPS Duracion Couthino
Enfermedad limitada a
las extremidades inferio- La enferemedad se limita a las
res, camina son ayuda. extremidades inferiores, se
Estadio | Ligera debilidad de los | 5.6 + 2,8 | puede caminar sin ayuda. De-
extensores de los dedos | anos bilidad leve en los extensores
gordos del pie largos de los dedos.

Signos motores progre-
san por extremidades in-
feriores, con amiotrofias
distales, los musculos de
las manos empiezan a
Estadio Il | ser inutiles y débiles. El/
la paciente empieza a te-
ner discapacidades pero
todavia puede moverse,
augneu con ayuda

Progresion de los signos mo-
tores en las extremidades in-
feriores con marcha equjina
o steppage y amiotréfias dis-
tales; comienza la atrofia y
4.8 + 3.6 | debilidad de los musculos de
anos las manos. El paciente eta cla-
ramente discpacitado, pero to-
davia puede moverse, aunque
con ayuda.

El/la paciente esta mpo-
trado/a en la cama o en
Estadio Ill | silla de ruedas. Debilidad
generalizada y arreflexia

El paciente esta en la cama o
2.3 + 3.1 | confinado en una silla de rue-
anos das; deblidad y arreflexia ge-
neralizadas

Tabla 7: Estadios de la PAF sobre movilidad (adaptaciéon de AEMPS, 2014, Coutin-
ho,et al, 1980)

Con posterioridad, Parman et al.(2016), clasifica en tres etapas el curso
natural de la enfermedad como: | (polineuropatia sensorial), Il (discapacidad
progresiva para caminar) y lll (en silla de rueda o en cama), con una espe-
ranza de vida que oscila entre 7,3 y 11 afios desde el inicio.

Respecto a las zonas que pueden verse afectadas por esta enfermedad,
son muy diversas, como se observa en la siguiente imagen, pueden existir
manifestaciones: en el sistema nervioso central (SNC), ocular, manifesta-
ciones cardiovasculares, gastrointestinales, rinopatias, sindrome del tunel
carpiano, neuropatia autonémica y neuropatia periférica sensitiva-motora
(Conceigéo et al., 2016).
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Gréfica 4:Sintomas clinicos tipicos asociados con TTR-PAF (Conceigéo et al. 2016).

A partir de estos sintomas, el diagndstico clinico de PAF, se basa en la
apreciacion de presencia de una neuropatia de pequefias fibras o de una
neuropatia autonémica que mantenga un elevado grado de sospecha de
una neuropatia axonal progresiva. Una historia familiar y un origen geogra-
fico pueden constituir un indicio positivo importante, aunque no debe ser
tomado como un criterio negativo (Coelho, 2006); es decir, no podemos des-
cartar que una persona, por no tener una historia familiar de la enfermedad
o reside, en un lugar geografico diferentes a los focos endémicos, no pueda
desarrollar esta patologia.

En cuanto a su diagndstico, se establece con la identificacion de la muta-
cioén y su carga génica en los linfocitos sanguineos, la deteccién del marca-
dor bioquimico de esa mutacion en el suero y la de la ATTR en las biopsias
mediante estudio inmunohistoquimico con anticuerpos policlonales frente
a TTR (Munar-Qués, 2005). Por otro lado, el equipo del Departamento de
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Quimica Bioldgica, de la Facultad de Ciencias Exactas y Naturales de la
Universidad de Buenos Aires, Argentina, de la cual forma parte la Dra. Gl-
adys Pérez, que realiza un trabajo con dos familias Argentinas cuyos ante-
pasados provienen de Portugal y donde algunos de los miembros presen-
tan sintomas claros de padecer la PAF realizé otro diagnéstico con ambas
familias utiliza una técnica que describe minuciosamente y que llama la
técnica de PCR-RFLP, la cual permite detectar la presencia de la Mutacién
Val30Met. Segun el equipo de expertos de la Dra. Gladys, el método opti-
mizado en su laboratorio permitira detectar la presencia de la mutacion Val-
30Met y la fiabilidad, sencillez y rapidez en la obtencion de los resultados.
Ademas requiere un pequefio volumen de sangre entera lo que hacen de
esta técnica una herramienta apropiada para ser utilizada en procedimien-
tos de screening en gran numero de personas. De esta manera a través de
estudios familiares, la variante TTR Val30Met puede constituir un marcador
bioquimico diagnédstico de PAF en la etapa preclinica de la enfermedad
(Pérez et al., 2008).

La observacion clinica y la biopsia de tejidos (como nervio, rifién, glan-
dulas salivales labiales, tejido graso subcutaneo o mucosa rectal) son ne-
cesarias para un diagnostico definitivo. Los depdsitos amiloides se detectan
mediante tincién con rojo Congo en microscopio de luz y por birrefringencia
verde en microscopio de luz polarizada. El diagnéstico diferencial debe in-
cluir neuropatia diabética, polineuropatia desmielinizante inflamatoria cro-
nica, cadena ligera, amiloidosis por gelsolina y apolipoproteina A1 (Adams,
2008). Segun las recomendaciones extraidas de Garcia-Pavia et al., el diag-
nostico se basa en el reconocimiento del cuadro clinico de una Polineu-
ropatia sensitivamotora y autonémica de rapida progresion...Segun estos
autores, dependera de las peculiaridades clinicas del paciente, el que se
realicen test genético; estudio genético o biopsia, entre otros (Garcia-Pavia
et al., 2015).

Por otro lado, es fundamental tener en cuenta que la diligencia en el
diagnostico es fundamental (Parman et al., 2016). Es primordial que el diag-
nostico se lleve a cabo en la fase inicial, para que la calidad de vida de la
persona enferma sea mayor, como hemos visto anteriormente, los sintomas
de la enfermedad, van aumentando conforme pasa el tiempo, por tanto, las
zonas del cuerpo afectadas seran menores y el tratamiento que se le apli-
que a la persona afectada sera mas efectivo, cuanto antes se diagnostique
al paciente. Para ayudar a llevar a cabo el diagnostico de AhTTR, estudios
recientes de la Dr. Conceigéo et al., (2016), aconsejan como recogen en la
siguiente imagen, que debe sospecharse cuando un/a paciente presenta
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neuropatia sensorial-motora periferica progresiva en combinaciéon con uno
o mas de los siguientes factores: antecedentes familiares de neuropatia,
disfuncion autonémica, hipertrofia cardiaca, problemas gastroinstenstinales,
perdida de peso inexplicable, sindrome del tunel carpiano, insuficiencia re-
nal u opacidades vidreas y ademas si observamos signos de alerta como
progresiva rapidez de la enfermedad o fallo en la respuesta a terapias ante-
riores (Conceicgao et al., 2016).

Family history

Early autonomic dysfunction
(e.g., erectile dysfunction or postural hypotension)

Gl complaints
(e.g., chronic diarrhea, constipation, or diarrhea/constipation)

Progressive

G >1 of the | Unexplained weight loss |
sensory-motor  [EREEIPEN - - -
neuropathy | Cardiac hypertrophy, arrhythmias, ventricular |

blocks, or cardiomyopathy

Bilateral carpal tunnel syndrome
(especially if also present in family members)

Renal abnormalities
(e.g., albuminuria or mild azotemia)

Vitreous opacities

+ Rapid disease progression

Additional alort signa: + Failure of response to prior therapies

Grafica 5: Posibles grupos de sintomas que deben advertir sobre un diagnéstico de TTR-PAF (Con-
ceigao et al. 2016).

Una vez tenido en cuenta estos aspectos, si existe sospecha de AhTTR,
se debe realizar un genotipado de TTR. “En casos esporadicos, se debe
secuenciar toda la region codificante del gen TTR; es decir, los cuatro exo-
nes. El analisis de la biopsia de tejido y la evaluacion neuroldgica, cardiaca,
autondémica y oftalmoldgica puede otorgar mas credibilidad al diagndstico
correcto™ (Conceicao et al., 2016:8).

5 Texto original: “In patients with suspected TTR-FAP, TTR genotyping should be performed. In sporadic
cases, the entire coding region of the TTR gene, that is all four exons, should be sequenced. Tissue
biopsy analysis and neurologic, cardiac, autonomic, and ophthalmologic evaluation can lend further cre-
dence to the correct diagnosis”.



INMACULADA MONTERDEZ SANTOS 79

3.1.2.TRANSMISION DE LA ENFERMEDAD DE ANDRADE

Como hemos mencionado anteriormente, la PAF se origina debido a una
mutacién simple o puntual en el codon de uno o los dos alelos del gen de
una proteina denominada transtiretina (TTR) transportadora de la tiroxina y
el retinol. Dicho gen radica en el cromosoma 18, si se afecta a un alelo sera
heterocigoto y homocigoto si afecta a los dos. La mutacion codificaba la sin-
tesis de una TTR anormal en la que se habia sustituido una valina por metio-
nina en posiciéon 30 cuya sigla era TTRMet30, que posteriormente ha pasado
a TTRVal30Met y actualmente se identifica como VAI5S0Met. Segun la Dra.
Bosch (2008), inicialmente se pensaba que todos los pacientes y familiares
eran heterocigoto, pero en 1988, se describieron los dos primeros casos de
homocigotos con la variante TTRVal30Met, con los dos alelos mutados, am-
bos progenitores eran heterocigotos y cada uno les habia transmitido el alelo
mutado” (Bosh, 2008:15). Por tanto, desde que se conoce que existe esa po-
sibilidad, el porcentaje de trasmision varia dependiendo de la carga genética
de los progenitores. Si uno de ellos es hererogigoto y el otro sano, el riesgo
de trasmitir es del 50%. Si ambos progenitores son hererocigotos el riesgo es
del 75% y si uno es homocigoto y el otro sano, el riesgo es del 100%.

Un estudio que desarrolld el Grupo de Estudio de PAF de Mallorca, pro-
tocolizo el procedimiento para investigar a los familiares de pacientes con la
enfermedad para detectar si tenian la mutacion, aunque no hubieran desa-
rrollado la enfermedad. Una vez detectados los portadores se les entrevis-
taban y aconsejaban en tres sentidos; en primer lugar, sobre la posibilidad
que tenian de padecer en el futuro la enfermedad; en segundo lugar, se les
informa de la posible transmisién a sus descendientes y por ultimo se le
informaba a los portadores de la imposibilidad de ser incluidos en la lista de
donantes de higado, debido a que los receptores se convierten en portado-
res asintomaticos, por tanto en el caso de ser jévenes tendrian el riesgo de
padecer la PAF en el futuro (Bosh Rovira, 2008). En este sentido, entre 1978
y 1984 a partir de la aplicacion de la investigacion molecular pudo lograrse
el diagndstico especifico y temprano de pacientes y asi se podia conocer y
alentar de forma temprana a los portadores asintomaticos informarles sobre
su condicion y poder prestarles un seguimiento adecuado.

“A pesar de que existe una accesibilidad a las pruebas presintomaticas
de TTR para sus familiares en riesgo y de una gestion eficaz de los indivi-
duos asintomaticos portadores de TTR, las directrices para el seguimiento y
diagnéstico de portadores asintomaticos..sigue siendo deficiente” (Obici et
al., 2016: S28). Algo que requiere un trabajo conjunto y protocolizado, para
conseguir esa eficacia. Al tratarse de una enfermedad hereditaria, algunos
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autores aconsejan que las familias se realicen el diagnostico genético pre-
implantacional (DGP), es una alternativa al diagndstico prenatal “conven-
cional”, que consiste en un procedimiento que supone la realizacion de una
fertilizacion in vitro, seguido de la extraccién de una o dos células antes de la
transferencia de los embriones al utero, para realizar el diagndstico genético
y transferir solamente las células que estén libres de la afeccién estudiada
(Casagrandi et al., 2005). Al tratarse de un feto no afectado, evita la dificil
decision de interrumpir o no una gestacion y obtener un embarazo con feto
genéticamente sano” (Ramos & Ribate, 2007).

Por tanto, DGP, es un procedimiento que permite a las parejas que de-
ciden tener descendencia, cuando uno de ellos es portador o portadora de
la mutacién, la posibilidad de evitar que sus descendientes hereden esta
patologia. Este hecho supone un hito muy importante, ya que en los prime-
ros afnos de conocer la enfermedad, algunos Dres. “aconsejaban no tener
descendencia” (Cuesto, 2016) algo que suponia un fuerte golpe emocional
para la pareja y para la familia.

En Espania el diagndstico genético preimplantacional esta contemplado
en la legislacion vigente (Ley 35/88° sobre Técnicas de Reproduccién Asis-
tida) y la primera gestacion, que llegé a término fue con el nacimiento de
dos ninas sanas, en 1993, en los ultimos afos, el DGP se ha utilizado en
casos de enfermedades hereditarias de inicio tardio (edad adulta)” (Ramos
& Ribate, 2007:444-445).

En 2006 se aprob¢ la Ley 14/2006 que regula la reproduccion asistida,
ampliando y actualizando distintos aspectos: “regular la aplicacién de las
técnicas de reproduccion humana asistida en la prevencion y tratamiento de
enfermedades de origen genético, siempre que existan las garantias diag-
nosticas y terapéuticas suficientes y sean debidamente autorizadas en los
términos previstos en esta Ley” (Jefatura del Estado, 2006:4,art.1); debera
realizarse cuando “se trate de patologias con un diagndstico preciso, de
pronédstico grave o muy grave, y que ofrezcan posibilidades razonables de
mejoria o curacion” (Jefatura del Estado, 2006:10.Art12-13).

6 La ley 35/88 supuso un avance muy importante, pero debido a los avances cientificos y al desarrollo de
nuevas técnicas de reproduccion, entre otros aspectos, hizo necesaria una reforma o revision en profun-
didad. Posteriormente fue la ley 45/2003, de 21 de noviembre, por la que se modifica la Ley35/1988, de
22 de noviembre, pero segun los expertos solo dio una respuesta parcial, por lo que la Comision Nacional
de Reproduccion asistida insistio en la reforma de la ley e incluir otros aspectos, fue cuando surge la Ley
14/2006, de 26 de mayo sobre Técnicas de Reproduccion asistida. Publicada en el BOE n°.126 de 27
de mayo de 2006.
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En el caso de la Enfermedad de Andrade, esta técnica evitaria la trasmi-
sion de la enfermedad a su descendencia y por tanto, la disminucion del nu-
mero de personas enfermas. Aunque las ventajas clinica parecen evidentes,
existen otras como el acceso a este procedimiento, no siempre a disposicion
del enfermo o enferma en el sistema sanitario publico u otras custiones,
como las convicciones personales que tengan con respecto a este tipo de
ténicas, respetables en todos los casos.

3.1.3.TRATAMIENTO DE LA ENFERMEDAD DE ANDRADE

Las opciones terapéuticas actuales para pacientes con la AhTTR son li-
mitadas, aunque se ha avanzado mucho, desde que se diagnosticé el primer
caso en 1952, donde no existia tratamiento; a hoy dia, existiendo incluso,
farmacos para esta patologia. Por tanto, actualmente, entre los tratamientos
que se administran, estan los tratamientos sintomaticos, el trasplante hepa-
tico y los tratamientos farmacoldgicos cuya funcion es los estabilizadores
de TTR (tafamidis y diflunisal) y las terapias génicas (patisiran e inotersen).

Antes de la eleccion de alguno de ellos, es necesario ser conscientes
de que en esta enfermedad, como hemos visto anteriormente, existe una
variedad de 6rganos del cuerpo que se ven afectados, este hecho plantea
problemas especificos en el enfoque de los tratamientos médicos. En estos
pacientes, la eleccién de cualquier medicamento debe ir precedido de un
analisis cuidadoso de los efectos colaterales, sobre todo por los efectos que
puedan tener en el sistema nervioso autonémico (Coelho, 2006).

En primer lugar, los tratamientos sintomaticos son esenciales para ayu-
dar a controlar los sintomas asociados a las neuropatias sensitivo-motoras y
autonomicas y las complicaciones viscerales (Adams, 2008). Estas terapias
contribuyen a aumentar la calidad de vida y aumentar los efectos adversos
(Oliveira, 2016).

Por otro lado, esta el tratamiento de trasplante hepatico (TXH), ha sido
hasta el 2011, el uUnico tratamiento para la enfermedad. Los resultados de
este trasplante son mejores en cuanto la variable es la TTRMet30, mientras
mas jovenes son los pacientes y menor es la duracién de la PAF, sugiriendo
a ser posible el trasplante durante el primer afio del diagnéstico de la en-
fermedad (Munar-Qués, 2003; Munar-Qués, 2005). “El trasplante hepatico
dominé o secuencial (DTXH) es un tipo de injerto de donante vivo propuesto
en 1993 y realizado por primera vez en Espafa en 1995 (Unidad de Tras-
plante Hepatico. Hospital Principes de Espana. Ciutat Sanitaria i Universi-
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taria de Bellvitge. Universidad de Barcelona). El higado de un paciente con
polineuropatia amiloidética familiar (PAF) se implanta a un enfermo mayor
de 60 anos afectado de un proceso hepatico ... porque el higado de esos
donantes es normal desde el punto de vista anatémico y funcional, salvo la
sintesis de la variante sistémica de la transtiretina (TTR)” (Figueras et al.,
2001: 377). Se proporciona un higado valido a los pacientes que debido a su
proceso posiblemente habrian fallecido antes de llegarles su posicién en la
lista de espera, o ya no serian operables en dicho momento. Las personas
receptoras quedarian convertidas en portadores/as asintomaticos/as. Los
tres primeros casos de DTXH realizados en Espafa, eran pacientes con
PAF con variante TTRMet30 procedentes del foco mallorquin (Figueras et
al., 2001). En Andalucia, el primer trasplante dominoé se lleva a cabo en 2004
en el Hospital Universitario Virgen del Rocio (Sevilla), a un hombre de 25
anos con PAF del foco endémico de Valverde del Camino (ASVEA, 2018).

En definitiva, hay que sefalar que aunque el tratamiento del trasplante,
es una estrategia eficaz y reconocida para reemplazar la TTR mutante, solo
se recomienda en estadio temprano, y la supervivencia varia segun el sexo,
el indice de masa corporal modificado, la duracion/gravedad de la enferme-
dad y la mutacion TTR, la presencia de neuropatia sensitivo motora grave y
la afectacion cardiaca (Garcia-Pavia et al.,2015; Adams et al., 2017).Habi-
tualmente estabiliza el desarrollo de la enfermedad y tiene una superviven-
cia aprox. del 100% a los 10 afios comparado con el 56% en los pacientes
no trasplantados (Garcia-Pavia et al.,2015).

Otro de los tratamientos y uno de los avances mas esperados por los
pacientes, ha sido encontrar un farmaco para evitar el trasplante de higado
y asi las complicaciones que estos conllevan. En este sentido, después de
afos de investigaciones, como resultado de estos estudios, el 20 de noviem-
bre de 2011, fue aprobado el primer medicamento oral para el tratamiento
de la Enfermedad de Andrade, llamado tafamidis. En esta fecha, la Unién
Europea autoriza el uso de Tafamidis-Vyndagel de los laboratorios Pfizer,
como tratamiento, dando asi esperanzas a muchas personas que padecen
esta patologia (Pfizer, 2011). La Comisién Europea aprobd este medicamen-
te para el tratamiento de la Polineuropatia amiloidética familiar causada por
la Transtiretina (PAF-TTR), en pacientes adultos/as con una Polineuropatia
sintomatica en estadio 1. Este ha sido el primer tratamiento aprobado para
retrasar el dano neurolégico en los pacientes con esta enfermedad rara,
intentando asi, evitar el trasplante. Segun se recoge en el informe del La-
boratorio VYNDAQEL® (Pfizer) sobre Tafamidis, es un agente modificador
de la enfermedad que estabiliza cinéticamente a la Transtiretina, limitando



INMACULADA MONTERDEZ SANTOS 83

la disociacion del tetramero en mondémeros, un paso critico en la generacion
de fibrillas (AEMPS, 2014).

En este sentido, en 2012, se publicaron los resultados del estudio don-
de se evalué la eficacia y seguridad del farmaco durante un periodo de 18
meses (placebo-tafamidis), los resultados detectaron que la TTR se estabi-
lizo en el 98% de los pacientes con tafamidis y en el 0% de los pacientes
con placebo. Ademas se observd una reduccion significativa en el empeo-
ramiento de la mayoria de las variables neurolégicas, apoyando la hipétesis
de que prevenir la disociacion de TTR puede retrasar el deterioro neurolo-
gico periférico (Coelho et al.,2012), avances muy experenzadores para el
paciente y su familia.

Posteriormente en 2013, se amplié dicho estudio a 12 meses y se pu-
blicaron los resultados comprobandose que los pacientes tratados con ta-
famidis, durante los 30 meses, tuvieron un 55% mas de preservacion de la
funcién neurolégica que los pacientes que empezaron posterioremente con
el medicamento (Coelho et al.,2013). En Espaia, es el 8 de agosto de 2014,
cuando la AEMPS, publica el informe de posicionamiento terapeutico de Ta-
famidis (Vyndaqel) (AEMPS, 2014) y posteriormente se va implantando en
las Comunidades Autonomicas segun las politicas sanitarias de cada una
de ellas.

Recientemente, existen otros dos medicamentos para el tratamiento de
la AhTTR, que han sido aprobados por la Union Europea en el segundo
semestre de 2018. Por un lado, el 11 de julio de 2018, se aprueba por la
Comision Europea, Tegsedi (inotersen), de Akcea Therapeutics, una filial de
lonis Pharmaceuticals, para el tratamiento de polineuropatia en estadio 1y
2 en pacientes adultos con AhTTR. Este tratamiento, inhibe la produccién
hepatica de transtiretina. En un estudio previo que se llevo a cabo, conclu-
yeron que mejoro el curso de la enfermedad neuroldgica y la calidad de vida
en pacientes con AhTTR (Benson M. et al., 2018).

Por otro lado, el 30 de agosto de 2018, la Comisién Europea autoriza la
venta de Onpattro (patisiran), otro farmaco para el tratamietno de la amiloi-
dosis hereditaria en adultos con polineuropatia en estadio 1y 2. Previamente
a su aprobacion, se realizé el estudio APOLLO, cuyo objetivo era determinar
la eficacia de patisiran a los 18 meses con pacientes que habian recibido Pa-
tisiran intravenoso (0,3 mg/Kg) o placebo una vez cada tres semanas, cuyo
diseno del ensayo y justificacion se publicaron en 2017 (Adams et al., 2017).

El ensayo con patisiran concluyeron que mejoré las manifestaciones cli-
nicas multiples de la AhTTR (Adams et al., 2018). “Patisiran es un tratamien-
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to disefiado para bloquear la produccién de la proteina TTR antes de que
se genere, lo que evita la progresion de la enfermedad” (Saludemia, 2017).

Tambien estan aprobados Inotersen y Patisiran por la agencia europea,
por lo que se situa mas cerca de poder ser aprobado por la AEMPS. Para fi-
nalizar esta apartado, sefalar que en Espafia, actualmente el unico de los tra-
tamiento farmacoldgicos aprobados por la AEMPS es tafamidis. La eleccion
de un tratamiento u otro, bien sea el trasplante o los farmacos dependera de
las caracteristicas y condiciones del paciente, y del estadio en el que se en-
cuentre la enfermedad. Teniendo estos aspectos en cuenta, sera el facultativo
responsable del enfermo/a quien planteara uno u otro tratamiento al paciente.

3.1.4. PREVALENCIA DE LA ENFERMEDAD DE ANDRADE

Es este apartado, hemos visto necesario, en primer lugar, definir algunos
conceptos, para entender las cifras que exponemos a lo largo de este apar-
tado. Por un lado, cuando hablamos del término prevalencia, segun la RAE
(2018), “en epidemiologia, es la proporciéon de personas que sufren una en-
fermedad con respecto al total de la poblacion de estudio” (RAE,2018); esta
medida, se suele utiliar para contabilizar los datos en enfermedades croéni-
cas, como es el caso de la Enfermedad de Andrade, se puede decir, que es
una foto fija numerica de los casos que existen de esta enfermedad. Por otro
lado, el concepto incidencia, indica “la frecuencia con que indica la frecuen-
cia con que ocurren nuevos casos” (Moreno-Altamirano et al.2000). Cuando
hacemos referencias a los focos endémcios de la enfermedad, nos referi-
mos a endémico cuando: “una enfermedad se presenta frecuentemente y
con una proporcion predecible en una localizacién o poblacién especifica”
(MedlinePlus, 2007).

Una vez aclarado estos conceptos, si ponemos el foco, en la Enfermedad
de Andrade, es complicado disponer de cifras exactas de Isa personas que
padecen esta enfermedad, ya que no existe registro oficial de personas enfer-
mas, ni a nivel mundial ni nacional (ISCIII, 2018), tampoco existe un registro
de la Enfermedad de Andrade en nuestra comunidad autbnoma, Andalucia
(Direccion de ER en Andalucia, 2018). Si tenemos esto en cuenta, solo pode-
mos hacer estimaciones, utilizando este concepto para referirnos a una cifra
aproximada, no exacta, del nimero de casos que existe de esta enfermedad.

Teniendo esto en cuenta, las estimaciones que existen, es que la muta-
cion Val30Met, es la mas frecuente en todo el mundo y su presencia se ha
confirmado en mas de 15 paises, siendo los paises con mayor prevalencia
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Portugal, Brasil, Suecia y Japén (Oliveira, 2016); los portugueses y japone-
ses presentan un solo fundador en el S.XV (trasladandose de Portugal a
Japoén) y apareciendo posteriormente en Suecia (Gertz et al., 2015). Como
focos endémicos que existen a nivel mundial son tres que incluyen: Portugal,
Suecia y Japén (Ando et al., 2013; Gertz et al., 2015; Andrés et al., 2018). El
mas importante se encunta en Portugal, donde la incidencia estimada es de
1 de cada 538 individuos (Gonzalez Lépez et al., 2017).Se conoce hasta el
momento, que el foco mas importate a nivel mundial se encuentra en Opor-
to-Portugal, concretametne en la Unidad Corino Andrade; en este caso,los
datos que recoge la Dra. Lopes et al.(2017), recoge que desde que el Dr. An-
drade observo el primer paciente, hasta la actualidad, han sido registrados en
el Hospital Santo Antonio de Oporto, donde se encuentra dicha Unidad, unos
3.700 pacientes (Lopes et al., 2017). En cuando a la estimacion de la preva-
lencia a nivel mundial puede ser de <1:100.000 (Gonzélez et al., 2017: 993).
Otros estudios estiman su prevalencia mundial en 5.000 6 10.000 personas
(Plante-Bordeneuve, 2014) y otros mas recientes apunta que la prevalencia
global puede situarse en 38.000 personas (Schmidt et al., 2018).

En otro sentido, desde diciembre de 2007, se inicié el registro THAOS,
una herramienta donde se recogen los datos a nivel mundial de amiloidosis
por TTR, con el objetivo de caracterizar mejor la presentacién y el curso
diverso de la amiloidosis TTR en todo el mundo y ayudara a mejorar y estan-
darizar el diagndstico y tratamiento. En 2013, se hizo un analisis preliminar
y se observé la heterogeneidad de las manifestaciones neuroldgicas y car-
diacas de los/as pacientes y por tanto la necesidad de abordar esta enfer-
medad desde una atencion multidisciplinar (Coelho, Maurer, & Suhr, 2013).

Si nos situamos en Espafa, los focos endémicos mas importantes se
situan en la isla de Mallorca y en la provincia de Huelva (Valverde del Cami-
no) (Garcia-Pavia, et al., 2015; Andrés, Poza, & Masso, 2018), con un au-
mento anual progresivo de enfermos y portadores asintomaticos. Este pais
se ha convertido en el quinto foco mundial de Enfermedad de Andrade. Por
tanto, ésta es una enfermedad emergente en nuestro pais, ya que el nume-
ro de personas enfermas esta aumentando progresivamente (Munar-Qués,
2003). En cuanto a la prevalencia estimada en Mallorca, considerando solo
a los pacientes sintomaticos, es de 3 de cada 10.000 habitantes (Gonzalez
Lépez et al., 2017).

Ademas de los focos endémicos, existen muchos casos de personas en-
fermas por todo el territorio espanol. En la imagen se ve la incidencia de la
enfermedad en otras comunidades como Galicia, Madrid, Barcelona, Pais
Vasco.
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Grafica 6: Distribucion de casos de pacientes de AhTTR en Espafia (Buades,2016).

Otros datos en cuanto a las estimaciones de afectados en Espafia, “los
datos que maneja el Dr. Mufioz indican que podriamos hablar de unos 400
enfermos conocidos y 300 portadores en seguimiento” (Saludemia, 2017).
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Partimos de un concepto extenso de salud que no solo implica ausen-
cia de enfermedad, sino que se refiere a un amplio estado biopsicosocial
optimo de la persona, para lograr que su calidad de vida sea buena; si esta
situacion la trasladamos a los enfermos y enfermas de ER y en concreto
aquellas personas que padecen Enfermedad de Andrade, este planteamien-
to nos lleva a tener que abordar, ademas de las necesidades estrictamente
sanitarias, otras que afectan al resto de ambitos de la persona (econdémico,
laboral, personal, social). Consideramos que es fundamental conocer dichas
necesidades para poder prestarle, a la persona enferma, un tratamiento in-
tegral y eficaz con el objetivo de que ésta pueda alcanzar una mejor calidad
de vida dentro de sus circunstancias.

Los estudios que estan publicados sobre Enfermedad de Andrade son
principalmetne desde la investigacion clinica, aunque tambien existen des-
de la investigacion social, son aun escasos. En el caso del foco endémico
de Valverde del Camino, donde centramos nuestra investigacion; estos son
practicamente inexistentes; por tanto centramos nuestra investigacion en el
estudio de caso que constituye el foco endémico de Valverde del Camino tal
y como vamos a describir a continuacion.
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4. HIPOTESIS

Como hemos dicho anteriormente, apenas existen investigaciones socia-
les acerca de esta enfermedad y consideramos que las investigaciones de
los aspectos sociales son de vital importancia en este tipo de enfermedades
y mas especificamente en la Enfermedad de Andrade, lo que justifica que
nos planteemos estas hipoétesis en nuestra investigacion:

Las necesidades sociales que tienen las personas que padecen
Enfermedad de Andrade, no estan siendo atendidas.

No se optimiza, ni rentabiliza el papel del Trabajo Social y sus fun-
ciones en la atencioén al colectivo que padece esta enfermedad.
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5. OBJETIVOS

5.1. OBJETIVO GENERAL

Analizar las necesidades de las personas con Enfermedad de Andrade
y como estan siendo atendidas; y conocer el papel del Trabajo Social con
respecto a las mismas.

5.2. OBJETIVOS ESPECIFICOS

1.

Describir el perfil del colectivo de personas con Enfermedad de An-
drade.

. Conocer la situacion y la problematica que genera la Enfermedad

de Andrade en este colectivo, en los distintos ambitos de su vida.

. Identificar las necesidades que presentan las personas enfermas y

sus familias.

Analizar las acciones e iniciativas existentes para atender las nece-
sidades que tienen las personas con Enfermedad de Andrade y sus
familias.

. Exponer cual es la situacion de los profesionales sanitarios en la

atencion a las personas con la Enfermedad de Andrade.

Indagar sobre la concienciacion social y el conocimiento que existe
en la poblacion, acerca de este colectivo y sus necesidades.

Conocer el papel que esta desarrollando el profesional de Trabajo
Social en la atencién a las personas con Enfermedad de Andrade.
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6. METODOLOGIA

Para alcanzar estos objetivos, hemos considerado que el método que
mas se ajusta a nuestras pretensiones, es el estudio de caso, que llevamos
a cabo en el foco endémico de la Enfermedad de Andrade de Valverde del
Camino. Sitenemos en cuenta, a uno de los mas renombrados investigado-
res sobre este método, Yin en 1999, expone que éste método consiste en
realizar una investigacion empirica para estudiar un fenémeno contempo-
raneo en su contexto real, donde los limites entre el fenédmeno y el contexto
no se muestran de forma precisa y en el que se usan multiples fuentes de
evidencia (Jiménez Chaves, 2012:142); por tanto, consideramos que es
adecuado para nuestro objeto y contexto de estudio y a la vez apropiado
a la metodologia que empleamos a lo largo del proceso de investigacion.
En este caso, coincidimos con Martines, 2006, cuando hace referencia a
la tipologia de los estudios de caso; siendo descriptivos, cuando pretenden
identificar y describir los distintos factores que ejercen influencia en el fe-
nomeno estudiado y exploratorios, si a través de las mismos se pretende
conseguir un acercamiento entre las teorias inscritas en el marco teorico
y la realidad objeto de estudio” (Martinez Carazo, 2006:172); por tanto, el
procedimiento metodologico que hemos empleado en nuestro estudio, es
descriptivo y exploratorio, a través del método de estudio de caso. Siguien-
do las palabras de la misma autora, sobre el objetivo de elegir esta estra-
tegia metodoldgica, no ha sido otro que pretender que este estudio pueda
sernos util en la generacién de resultados, que posibiliten el fortalecimiento,
crecimiento y desarrollo de las teorias existentes o el surgimiento de nue-
vos paradigmas cientificos, con la intencion de contribuir al desarrollo de
un campo cientifico determinado (Martinez Carazo, 2006), analizando una
realidad objetiva, utilizando herramientas que nos permitan profundizar en
el conocimiento de esta enfermedad en el foco endémico mas importante
de Andalucia y segundo mas importante de Espana, de la Enfermedad de
Andrade, Valverde del Camino.
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Otra de las motivaciones que nos llevd a utilizar esta metodologia, ha
sido al realizar una revision de la literatura existente sobre esta enfermedad
y observar, como hemos comentado anteriormente, que los estudios socia-
les existentes en este tema son muy escasos o practicamente inexistentes;
por el contrario, comprobamos, que existen estudios que abordan esta pa-
tologia desde el punto de vista clinico, profundizando en la caracterizacion
sanitaria de la enfermedad; pero sin embargo, ninguno centrados en el foco
de Valverde de manera particular. Por ello, cuando nos planteamos cual
debe ser el alcance de este estudio, nos encontramos con un panorama
distinto para la parte sanitaria que para la parte social, de ahi que conside-
remos adecuado, como hemos comentado, abordarlos desde dos alcances:
exploratorio y descriptivo.

En este sentido, teniendo en cuenta esta circunstancia y apoyandonos
en el conocimiento que nos aportan, autores como Hernandez et al., 2014,
donde nos expone que los estudios exploratorios permiten familiarizarnos
con fenomenos relativamente desconocidos, para posteriormente, darnos la
oportunidad de profundizar en ellos, comprobamos que esta circunstancia
se ajusta a nuestra intencion en la investigacion de la Enfermedad de An-
drade, en el foco de Valverde del Camino y al estudio desde la investigacién
social en esta ER especifica. Por otro lado, este estudio tambien nos permitir
extraer los aspectos sanitarios propios de las personas enfermas del foco,
en este sentido, estamos hablando de un estudio descriptivo donde, como
dice Hernandez et al., 2014, busca especificar las propiedades, caracte-
risticas y perfiles de grupos y estudiar en profundidad las caracteristicas
clinica de la enfermedad en el foco. Se trata, por tanto, de marcar y describir
exhaustivamente los factores, dando cuenta de, como se manifiestan en la
poblacion de referencia, estudiar las caracteristicas sanitarias y psicosocia-
les de las personas enfermas y de sus familias.

Este desarrollo nos permite conocer la incidencia de ésta patologiay a la
vez, entender como les afecta y qué necesidades tienen, tanto las personas
enfermas, como sus familias a consecuencia de esta enfermedad; para ello,
hemos considerado idéneo centrar nuestro estudio de caso, en el foco en-
démico de la enfermedad de Andrade de Valverde del Camino, debido a la
importancia que tiene la enfermedad en esta poblacion y la importancia de
este foco en el resto del pais, como hemos comentado anteriormente.
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6.1. DESCRIPCION DEL ESTUDIO DE CASO DEL FOCO
ENDEMICO DE VALVERDE DEL CAMINO

La descripciéon del estudio de caso del foco endémico de Valverde del
Camino, como se observa en la siguiente imagen, es un municipio de la
provincia de Huelva, al sur de Espana, en la Comunidad Autbnoma de An-
dalucia, con una poblacion de 12.857 hab. (INE,2016). Siendo como hemos
comentado, el segundo foco endémico mas importante de nuestro pais por
el numero de personas afectadas por esta enfermedad. Aunque el mayor
numero de personas con la enfermedad se sitla en esta localidad, existen
algunos casos aislados, como en la propia capital (Huelva) y en localidades
cercanas, como es el caso de Beas, entre otras.

;E Badajoz
~_J -
__,_\5-’_
Aroche w
Portugal
- Ll =gt
—_— g
e

e S
/ Calafias "
/ Walhver I'Je
Willlan uu'\-'l uo
o5 Castil 1 dal Carino
\k‘ " Sevilla
— OEM
Gi brP edn Lz P.:Im.: frl{: dlﬂ‘1
Ij: sque W2
Ayamantel HUELUA ] Almante ("
o ) S——
//— —teTgls  _un@ ‘-‘\. Punta Umbiria
N\\ /
. 5
MatalasCaniasy
L
\ f Cadiz
'?r

Grafica 7: Situacion del foco de Valverde del Camino en la provincia de Huelva y municipios cercanos
afectados (Montérdez,2018).

Si interconectamos el foco de Valverde con los focos endémicos exis-
tentes mas importantes, observamos que los mas cercano son: el foco de
Oporto (Portugal), a 587Km, foco de Pévoa de Varzim (Portugal) a 620Km
y el foco de Palma de Mallorca (Espafna) a 1080 Km, como podemos ver en
la siguiente imagen.
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Gréfica 8: Distancia entre el foco de Valverde del Camino y los focos endémicos cercanos mas impor-
tantes (Montérdez,2018).

En primer lugar, aunque a nivel nacional existen proyectos que pretenden
realizar un registro del numero de personas que padecen esta enferme-
dad, hay que decir que actualmente, como hemos comentado, no existe
un registro oficial al que podamos acceder para reflejar datos exactos del
numero de personas con la enfermedad; por tanto, debido al vacio existente
en este sentido, hemos acudido a la base de datos de ASVEA (Asociacién
Valverdefia de la enfermedad de Andrade), donde estan recogidos los casos
de los pacientes del foco de Valverde, desde su creacion en 2001 hasta la
actualidad. Aun asi, no descartamos la posibilidad de que algunas personas
que padezcan la enfermedad en el foco, puedan no estar recogidos en estas
cifras; pero seria un numero infimo, ya que el trabajo de ASVEAYy la respon-
sabilidad que tiene con respecto a la enfermedad, hace que la gran mayoria
de las personas enfermas, incluso profesionales sanitarios, demanden sus
servicios para buscar informacion acerca de esta enfermedad.

6.2. MUESTRA POBLACIONAL

En cuanto a la eleccion del tamafo de la muestra, al ser un estudio ex-
ploratorio y descriptivo, no se ha realizado un calculo formal e inferencial del
tamano de la muestra. Para seleccionar la muestra, como hemos comentado
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anteriormente, hemos contado con los datos de ASVEA, permitiéndonos el
acceso a su base de datos. El tamafio de la muestra, que ha participado a los
largo del proceso ha sido de 140 personas (81 mujeres y 59 hombres). Ha
estado formada por personas que padecen la Enfermedad de Andrade (15
hombre y 5 mujeres); familiares (29 hombre y 35 mujeres), de los cuales, 16 (9
hombres y 6 mujeres) son portadores asintomaticos; profesionales sanitarios
(12 hombre y 24 mujeres); poblacion en general (17 mujeres y 3 hombres).

Los criterios que hemos tenido en cuenta para incluir a las personas par-
ticipantes, han sido:

1. Personas mayores de 18 afos que tengan relacion con la enferme-
dad de Andrade, como:

a) Personas enfermas por la enfermedad de Andrade: sin trata-
miento, con tratamiento: trasplantados, con tafamidis 6 en ensa-
yos clinicos.

b) Personas portadoras asintomaticas.

c) Parejas/conyuges de las personas enfermas.
d) Familiares y amigos de personas afectadas.
e) Profesionales sanitarios.

f) Poblacion de Valverde del Camino.

Los criterios que hemos tenido en cuenta para excluir a las personas
participantes, han sido:

1. Personas menores de 18 afios.

2. Personas que hayan revocado su consentimiento informado.

6.3. HERRAMIENTAS UTILIZADAS

Ademas de la revision bibliografica, hemos utilizado, diferentes herra-
mientas, que nos han aportado mas conocimiento sobre esta patologia y las
repercusiones que tiene esta enfermedad en las personas enfermas y sus
familiares.

- Busqueda bibliografica

Toda revision bibliografica implica “detectar, consultar y obtener biblio-
grafia y otros materiales que sean utiles para el propésito del estudio”. En
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este caso, nos hemos apoyado en bases de datos de ciencias de la salud
y multidisciplinares, algunas de ellas Scopus, Medline, PubMed o Dialnet.

- Fuentes estadisticas

Las fuentes estadisticas oficiales, permiten construir una base fundamen-
tal importante para generar resultados muy convincentes.

En este caso, al no existir un registro oficial (OBSER, 2017) hemos utili-
zado las bases de datos generales del Instituto Nacional de estadisticas y
bases de datos mas especificas como la de ASVEA (Asociacion Valverdefa
de la Enfermedad de Andrade) y datos de registro, que nos ha facilitado el
Hospital de Son Llatzer de Palma de Mallorca.

- Grupos de discusién

Hemos considerado el grupo de discusion, al igual que los autores Mer-
ton, Fiske y Kendall, en su obra The Focused Interview (1956), como un ins-
trumento de investigacion general, a diferencia de otras visiones europeas
que consideran este concepto como una estrategia metodoldgica (Lopez,
2010). Esta herramienta consiste, como apuntan los autores Krueger, 1991
y Callejo, 2001, en una conversacion disefada para obtener informacién
sobre un tema concreto de interés, donde intervienen un grupo de personas,
segun Del Rincon, 1995, es una “modalidad de entrevista grupal”’, en una
situacion relajada que permite a los miembros del grupo, exponer sus ideas,
experiencias y conocimientos sobre el tema en cuestion, dinamizada por la
figura del/a coordinador/a, quien a partir de un tema de interés, provoca la
discusion y la dirige hacia la informacién deseada, potenciando la partici-
pacion de los asistentes y evidenciando los argumentos enfrentados en el
debate (Pozo & Rodriguez, 2004).

Con el objetivo, como apunta Barcaour, 2013 en(Castafio et al., 2017),
de explorar los conceptos y temas de interes que nos permitiera posterior-
mente elaborar nuestra herramienta los cuestionarios y permitirnos conocer
el posicionamiento de grupo en el tema de la Enfermedad de Andrade. Esto
nos ha facilitado conocer, de primera mano, detalles de la enfermedad des-
de la vision de las propias personas afectadas; a la vez, nos ha situado en
las casuisticas especificas de cada grupo de personas afectadas, segun la
relacion con la enfermedad, al trabajar con grupos divididos en : personas
enfermas y portadores asintomaticos; grupos formados por parejas de per-
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sonas enfermas; grupos con miembros de la unidad familiar; grupos con
miembros de la familia extensa y grupo de amigos.

- Entrevistas

Este instrumento consiste en llevar a cabo “una reunion para conversar
e intercambiar informacion entre una persona (el entrevistador) y otra (el
entrevistado) u otras (entrevistados)” (Hernandez et al., 2014: 403). Ha sido
necesario utilizarla, para poder profundizar en temas concretos que duran-
te el estudio y asi poder recoger en los cuestionarios, todos los aspectos
relevantes de esta patologia. Las entrevistas han sido semiestructuradas y
abiertas, basandonos en una guia general de contenido, con la suficiente
flexibilidad para poder ir manejandola conforme discurria la conversacion,
para obtener las aclaraciones e informaciones que hemos ido necesitando
(Hernandez et al., 20014; 2006). Se ha considerado oportuno aplicar este
tipo de entrevista porque nos ha dado la oportunidad de profundizar, en
determinados conceptos, que han ido surgiendo durante el desarrollo de las
mismas.

6.4. FASES DEL PROCESO DE INVESTIGACION

Teniendo presente nuestro proceso que consiste, como hemos comentado
anteriormente, en utilizar un método de estudio de caso centrandonos en
el foco endémico de Enfermedad de Andrade de Valverde del Camino, por
un lado, a través de una metodologia, de caracter descriptiva respecto a
los aspectos sanitarios y por otro, exploratoria cuando tratamos de conocer
los aspectos sociales; igualmente hemos visto idéneo utilizar una pluralidad
metodoldgica en cuanto a las técnicas; es decir, una metodologia de tipo
cualitativa basada en entrevistas y grupos de discusion y por otro lado, una
metodologia cuantitativa, cuya técnica es el cuestionario.

Esta pluralidad metodolégica hemos planteado llevarla a cabo en cinco mo-
mentos o fases, tal y como queda reflejado en el siguiente esquema:
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| Proceso
N
. o Dotarnos de informacion suficiente para
REVISION Métodos utilizados para Objetivo: elaborarla herramienta fundamental
BIBLIOGRAFICA ampliar conocimientos de (cuestionario) que utilizaremos para recoger
DURANTETODO ARTTR: los resultados

- de discusi6
PLANTEAMIENTO DELA | ELPROCESO Erupos G discusion
-entrevistas

INVESTIGACION : El propio investigador codifica la informacian para
crearel cuestionario

Utilizacién obtenida de los
instrumentos fase | paraelaboracion =

Validacién de cuestionarios |

ELABORACION ¥ de cuestionarios
VALIDACION
CUESTIONARIO B L

Cuestioanrio NIVEL1-E:
-Personas enfermas de ARTTR

Cuestioanrio NIVEL1-F:
-Familiares cercanos a las personas enfermas de ARTTR
-Personas portadoras asintomaticas de AhTTR

Instrumentos utilizados:

- TIPOS DE CUESTIONARIOS
Cuestioanrio NIVEL2

RECOGIDA DEDATOS
-Profesionales sanitarios/as

Cuestioanrio NIVEL3

-Poblacién engeneral

-Datos cuantitativos Software: SPSS Statistics 21

ANALISIS DEDATOS -Datos cualitativos Codificacién de datos

‘ OBTENCION DE RESULTADOS Y CONCLUSIONES

REDACCION DE
INFORME

Grafica 9: Proceso de la investigacion (elaboracion propia)

A. Fase I: Planteamiento de la investigacion

En esta fase hemos profundizado en el tema de estudio, buscando infor-
macion de la Enfermedad de Andrade; realizado una revisién bibliografica
sobre los avances y estudios existentes sobre esta patologia, para adquirir
un conocimiento general del tema buscando informacion de fuentes prima-
rias y de forma especifica en el foco de Valverde sobre la situacion que viven
estas personas. Es decir, indagando sobre la idea del estudio buscando
referencias, adaptando una perspectiva “Unica y propia” (Hernandez et al.,
2014:29) a nuestro estudio para darle una nueva perspectiva de investiga-
cion a los estudios, hasta ahora existentes, de la Enfermedad de Andrade.
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Teniendo en cuenta que el estudio documental, es una técnica consis-
tente en la seleccién y recopilacién de informacién de interés para la in-
vestigacién, por medio de la lectura y critica de documentos y materiales
de bibliotecas, hemerotecas, centros de documentacién (Baena, 1985),
nuestro estudio documental ha estado dirigido a seleccionar informacion de
la Enfermedad de Andrade, considerando necesario estudiar los aspectos
tanto sanitarios, como sociales; de esta forma, la informacion sanitaria nos
ha permitido conocer las caracteristicas clinicas de esta enfermedad y asi
acercarnos al conocimiento de sus peculiaridades, sus tratamientos y los
ultimos avances existentes en medicina a través de publicaciones y articu-
los cientificos de doctores referentes a nivel mundial de esta patologia; y
por otro lado, respecto a la parte social, hemos investigado en documentos
oficiales a nivel nacional e internacional, que han girado en torno a los de-
rechos en salud de cualquier individuo, y en estudios realizados, articulos
cientificos, tesis doctorales y documentos oficiales de instituciones publicas
u organismos privados de ER, sobre el estudio social de las personas con
ER, realizados, algunos de ellos, desde otras disciplinas; con el propdsito de
obtener informacién que nos ha permitido conocer lineas de investigacion
existentes, que han tratado las necesidades psicosociales de estas perso-
nas con ER y sus familias para poder ajustar esas lineas, a la Enfermedad
de Andrade o crear nuevas lineas de investigacion para esta enfermedad.

Teniendo en cuenta lo que hemos comentado anteriormente; por un lado,
en esta revision documental, hemos tenido presente nuestros objetivos, en-
focando la busqueda en las diferentes variables sociales, como la relacion
de la persona enferma con su familia, con el sistema sanitario, la repercusiéon
de las ER en la unidad familiar y en el propio enfermo o enferma, en amista-
des, etc. para asi, poder conocer las necesidades que tienen las personas
afectadas en las diferentes dimensiones: sociales, sanitarias, educativas,
laborales, psicologicas y econdmicas; y por otro lado, hemos buscado in-
formacion de primera mano en las personas afectadas (personas enfermas,
familiares) a través de grupos de discusiéon y en profesionales sanitarios
expertos en este tema mediante entrevistas, con la intencion de tener sufi-
ciente informacion para poder elaborar de manera adecuada la herramienta
de los cuestionarios que explicamos en la siguiente fase.

Nuestro procedimiento para trabajar con los grupos de discusion, que he-
mos comentado anteriormente, ha sido, convocando junto con ASVEA, una
reunion inicial donde se ha realizado la presentacion del estudio; seguida-
mente se ha llamado individualmente a las personas cuyo perfil hemos con-
siderado adecuado para participar en cada uno de los grupos de discusion,
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siendo un total de 36 personas distribuidas en 8 grupos las personas que
han formado parte de los grupos de discusion; éstas, no estan consideradas
como grupos de enfoque, porque también han formado parte de los sujetos
que posteriormente han participado en la cumplimentacién de los cuestiona-
rios. Para la eleccién de los grupos hemos tenido en cuenta la relacion que
tienen con la enfermedad; quedando divididos los grupos por categorias:
grupo 1 de personas enfermas; grupo 2 de parejas; grupo 3 de miembros
de unidades familiares y grupo 4 de amigos/as. Al girar los temas abordados
en torno a como viven la enfermedad desde las diferentes posiciones per-
sonales con respecto a la Enfermedad de Andrade y esto conlleva, a que en
algunos momentos se aborden situaciones muy personales y muy intimas,
hemos creido conveniente que cada grupo haya estado formado por un gru-
po reducido de personas, Creswell (2005) indica que “el tamafo de los gru-
pos varia dependiendo del tema: tres a cinco personas cuando se expresan
emociones profundas” (Hernandez, Fernandez-Collado, & Baptista, 2014),
estando formados en nuestro caso por grupos de entre 3 y 6 personas.

Previamente a la celebracién de los grupos, para facilitar la moderacion,
hemos elaborado unas guias o baterias de preguntas que nos han permitido
dirigir u orientar la reunion para obtener la maxima informacién posible. La
duracion de cada grupo no ha superado los 90 min, en dos ocasiones hemos
podido celebrar dos de ellos en una misma tarde. Todos han sido en horario
de tarde y para llevar a cabo la totalidad hemos empleado 2 meses, ya que
en las convocatorias, hemos tenido que ajustarnos para que ninguno de los/
as participante/as faltara, al tratarse de grupos pequefios, era importante la
asistencia del 100% de los miembros. El grupo ha estado organizado espa-
cialmente como mostramos en el grafico siguiente:

Participante Participante
1 2

Participante
a4

Gréafica 10: Distribucion de los grupos de discusion (elaboracion propia).
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En este caso, hemos utilizado una grabadora de voz digital, ya que consi-
deramos la grabacién en audio, menos intrusiva que la grabacién en video.
Material que hemos analizado y codificado para poder utilizarla posterior-
mente en la elaboracion del cuestionario detallado en la siguiente fase.

Y por ultimo, nuestro procedimiento para realizar las entrevistas ha sido,
seleccionar el papel de los sujetos en los que por algun motivo hemos vis-
to necesario profundizar alguna cuestion, en concreto; las hemos ido reali-
zando, conforme se ha planteado la necesidad de ampliar informacion de
aspectos determinados y dependiendo de la tematica, hemos necesitado
entrevistar a diferentes profesionales; un total de diez personas; entre ellas,
profesionales sanitarios diferentes como, doctores y doctoras, trabajadores/
as sociales, psicélogos/as, enfermeros/as y podélogos, también hemos visto
necesario entrevistar a responsables de Instituciones Publicas sanitarias,
incluso también, a algunos pacientes, parejas de estos/as y a familiares. En
este caso, igual que en los grupos de discusion, las personas que han sido
entrevistadas, no han sido consideradas como grupos de enfoque, porque
muchos de ellos, también han formado parte de las personas que han parti-
cipado en la cumplimentacion de los cuestionarios de la siguiente fase.

Como resumen de esta fase, decir que de toda la informacién recogida
en la fase |: revisién bibliografica, grupos de discusion y entrevistas, nos ha
proporcionado una informacion que hemos clasificado en categorias, en-
tendiendo éstas como areas 6 aspectos, teniendo en cuenta los tipos de
necesidades de interés en nuestro estudio y unas dimensiones de analisis
e indicadores que nos han servido posteriormente para elaborar los cuestio-
narios, como exponemos en la siguiente tabla:
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CATEGORIAS | DIMENSIONES DE ANALISIS INDICADORES
Relacion con respecto a la perso- Persona enferma
- Persona Portadora asintomatica
na que esta afectada de PAF . .
Familiar/amigo-a
Sexo Hombre/mujer
Edad -
DATOS Poblacion -
SOCIODEMO-
GRAFICOS Sin estudios
Estudios basicos
Nivel de estudios EStUd!OS de grado med'o.
Estudios de grado superior
Estudios Universitarios
Estudios de posgrado
Antepasados portugueses Si/No
Afectaciones
sintomatoldgicas: )
Primeras afectaciones Items con los sintomas (recogidos de
Sintomatologia antes del trata-|los pacientes de PAF en las entrevistas
miento y grupos de discusion)
Sintomas después del
tratamiento
Trasplante
Tratamiento Tafamidis
Ensayo clinico
Diagnéstico:
Edad que tenia la personas con
PAF, cuando se le diagnostico la
enfermedad. -n° de afos
ASPECTOS Tiempo desde los primeros sinto-
SANITARIOS | mas hasta el diagnostico y el tra-
tamiento.
Zonas del cuerpo afectadas: ftems varios:

Antes del tratamiento
Después del tratamiento

Zonas del cuerpo afectadas en distin-
tos momentos de su enfermedad

Consultas y especialistas a los
que ha asistido en los 2 ultimos
afos

ftems de especialistas y numero de
veces que los han visitado

Medicacion:
Accesibilidad,
efectos secundarios.

-Problemas o no para acceder a la
medicacion.

-localizaciéon espacial donde tienen
que ir para acceder a la medicacion.
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Conocimiento que tenian de la
PAF, cuando fueron diagnostica-
dos.

Conocimiento que tenia su fami-
lia, su localidad, su entorno sobre
la PAF

Tenia conocimiento o no de la PAF.

Su entorno tenia conocimiento o no de

ASPECTOS Apoyo que han recibido de su fa- la PAF.
SOCIALES poyo que . Ha recibido apoyo o no de su entorno.
milia, localidad, asociaciones de
pmaec(;zr(;tes para afrontar la enfer- Necesita o no ayuda de diferentes pro-
: L fesionales.
Ayuda que necesitaria de otros
profesionales para llevar mejor su
enfermedad.
Reaccion cuando le diagnostican| . . . -
Alivio, sorpresa, miedo, panico.
la PAF
Apoyo recibido Pareja, familia, amigos...
Cambios sufridos por la enferme-
dad:
. -Bastante, mucho, poco
-Intensidad ) )
Ti -Laboral, pareja, amigos..
-Tipos ;
-Situaciones de discriminacion ~sl, no
ASPECTOS
PERSONALES . . -Personales
Necesidades que tiene actual- L
. -Sanitarias
mente: -
Tipos -Econdémicas
-Laborales
Actividades- cuestiones que le Act|V|dade§ varias (ludicas, deporti-
. vas, formativas...)
ayudan a llevar mejor la enferme- I .
Mas apoyo familiar o social
dad . .
Mas ayudas materiales, mas informa-
cion...
-Administracién publica
Situacion laboral: -Empresa privada
. . -Auténomo
-Antes de ser diagnosticado por -Jubilado
ASPECTOS PAF -Pensionado
LABORALES |-Actualmente -Desempleado
-Estudiante

Oportunidades laborales
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Relacion de la familia con respec-
to a la PAF:

-¢,Coémo viven la enfermedad?
-Portadores asintomaticos
-Realizacién de las pruebas para
ASPECTOS detectar si son o no portadores
FAMILIARES -Diagnostico genético preimplan-
tacional

-items varios(pareja, familiares, ami-
gos)

-Si/ no

-Si/ no

-Positivo, Negativo

Transmision de la enfermedad:
-¢De quién?
-¢Aquién?

-padre, madre
-hijo, hija

items (escala de valores de diferentes

Ingresos de la unidad familiar . -y
cuantias economicas)

-Ayudas
Beneficios y/o prestaciones eco- |-Beneficios fiscales
némicas -Prestaciones

-Pensiones

Gastos ocasionados por la enfer-
ECONOMICOS | _adaptacion de la vivienda
-medicacion

-otros tratamientos
-desplazamientos

Miembros menores de 18 afios
Miembros mayores de 65 afos
Situacién econdmica de cada uno
de ellos.

ftems (si, no) en cada una de ellas.

-items (n° de sujetos y sexo)

Tabla 8. Dimensiones de analisis a tener en cuenta para estudiar la situacion de los
sujetos de la muestra. (Elaboracion propia) (Montérdez,2017).

B. Fase ll: Elaboracién y validacién de los cuestionarios

Con la informacion y los datos obtenido en la Fase |, hemos elaborado los
cuestionarios, que hemos distribuido entre los 140 participantes del estudio;
es una herramienta ampliamente utilizada en la investigacion, da la posibili-
dad de disponer de un elevado numero de participantes de manera eficaz y
en un corto periodo de tiempo, ademas de permitirnos incluir preguntas de
diferentes aspectos, por lo que vimos adecuada aplicarla a nuestro estudio.
Para Sierra Bravo, 1994 es el procedimiento de investigaciéon sociolégico
mas importante y el mas empleado. Igualmente, Garcia Ferrando lo define
como un procedimiento mediante el cual, se recoge datos de una muestra
representativa de una poblacién (Casa Anguita et al.,2003). En la elabora-
cion de los mismos hemos tenido en cuenta la presentacion inicial, explican-
do el estudio, con el logo de la organizacién y al tratarse de un cuestionario
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extenso , hemos considerado importante la organizacion de las preguntas,
las cuales, han estado distribuidas por aspectos (sanitarios, sociales, perso-
nales, laborales, familiares y econdmicos). En cuanto al tipo de preguntas,
casi la totalidad han sido cerradas, para agilizar su autocumplimentacion,
otras; sin embargo, han sido abiertas para que el/la encuestado/a pudiera
recoger apreciaciones, opiniones, sugerencias 0 cualquier otro aspecto que
considerara oportuno trasladar (Amérigo, 1993). Al tratarse de cuestionarios
autocumplimentados, hemos tenido en cuenta que las preguntas fueran: cla-
ras, precisas y comprensibles; lo mas breve posible, sin obviar informacién
necesaria; formuladas con un lenguaje simple, directo y familiar para los/as
participantes; pretendiendo no incomodar al/la entrevistado/a (Hernandez et
al., 2006). Para cumplir nuestro objetivo principal, conocer las necesidades
de las personas con Enfermedad de Andrade, hemos visto necesario elabo-
rar cuatro tipo de cuestionarios, segun los destinatarios, de esa forma con-
sideramos que hemos obtenido una vision integral de su situacion; por ello
hemos clasificado los cuestionarios en 3 niveles: Nivel 1.-enfermos/as/-fami-
liares, Nivel 2.-profesionales sanitarios, Nivel 3.-poblacion en general, que-
dando en este caso las herramientas de los cuestionarios como sigue:

|. Cuestionario Nivel 1

En este nivel, hemos necesitado realizar dos tipos diferentes, dependien-
do de la persona cuestionada: NIVEL 1-E (para las personas enfermas) y
Nivel 1-F (para portadores/as asintomaticos/as y familiares).

El cuestionario Nivel 1-E (adjunto en anexo),dirigido exclusivamente a
“‘personas enfermas con Enfermedad de Andrade”, consta de 83 pregun-
ta, de las cuales 82 son cerradas y 1 abierta para recoger “observaciones/
sugerencias/comentarios”. Este cuestionario esta estructurado en varios
apartado, correspondiendo a los aspectos: sanitarios, sociales, personales,
laborales, familiares y econdmicos. En el Nivel 1-E, han participado mujeres
y hombres que han desarrollado la enfermedad, estan diagnosticados/as y
tienen tratamiento para la enfermedad. La edad media es de 51,89 afos. De
las 29 personas que hay actualmente diagnosticados/as con AhTTR oriun-
dos de Valverde del Camino, han participado 20 personas, el 68.9% del to-
tal. De éstos 15 son hombres y 5 mujeres. Las nueve personas que no han
participado, ha sido por motivos varios: actualmente no viven en Valverde
(4 de ellos), en el momento de la cumplimentacién no se encontraban bien
de salud y no podiamos demorar el estudio (7 de ellos), no hemos podido
contactar con las otras dos personas.
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El cuestionario Nivel 1-F (adjunto en anexo), dirigido a “portadores y por-
tadoras asintomaticos, parejas de personas enfermas, familiares y amigos/
as de éstas”. Este cuestionario consta de 50 preguntas, de las que 48 son
cerrada y 2 abiertas donde se recoge “recursos que necesitaria para el abor-
daje positivo de la enfermedad” y “observaciones/sugerencias/comentarios”
respectivamente; éste estructurado por apartados, segun los aspectos: so-
ciales, sanitarios, personales, laborales, familiares y un apartado especifico,
destinado exclusivamente a las personas portadoras asintomaticas.

Il. Cuestionario Nivel 2

Por otro lado, hemos elaborado un cuestionario NIVEL 2, (adjunto en
anexo) dirigido a “profesionales del Sistema Sanitario” como médicos/as de
Atencion Primaria y especializada, enfermeros/as, trabajador/a social, psi-
cologo/a. Este cuestionario consta de 20 preguntas, de las cuales 12 son
preguntas cerradas, 3 preguntas abiertas y 5 de las preguntas, tienen una
primera parte cerrada y una segunda parte abierta, condicionada a la res-
puesta afirmativa de la pregunta, en este caso, lo hemos estructurado en dos
apartados: conocimiento que tienen los profesionales sanitarios sobre las ER
en general y conocimiento que tienen, sobre la Enfermedad de Andrade.

Ill. Cuestionario Nivel 3

Y por ultimo un cuestionario NIVEL 3,(adjunto en anexo) destinado a la
“poblacion en general”, éste consta de un total de 17 preguntas de las cua-
les, 8 son cerradas, 2 abiertas “; Como daria a conocer las enfermedades
raras a la sociedad?” y “Observaciones y sugerencias” y 7 preguntas con
una primera parte cerrada y una segunda parte abierta condicionada a la
respuesta afirmativa en la primera parte de la pregunta; este cuestionario
esta estructurado en dos partes, igual que en el anterior: conocimiento que
tiene la poblacion de Valverde del Camino sobre las ER en general y cono-
cimiento que tienen sobre la Enfermedad de Andrade.

Validacion de los cuestionarios

En cuando a la validacion de los cuestionarios, hemos tenido presente
los requisitos esenciales de todo instrumento de medicion: fiabilidad como
la denomina Acedo ¢ confiabilidad; es decir, que el instrumento aplicado
repetidas veces a la misma persona, reporte el mismo resultado y validez;
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entendiendo ésta, como el grado en que un instrumento mide realmente
la variable que pretende medir (Hernandez et al., 2014; Acero, 1988); en
todos los casos, nos hemos hecho la pregunta que segun Kaerlinger,1999
es oportuna realizar al instrumento “;esta midiendo lo que cree que esta
midiendo?”. Hemos tenido en cuenta que estén representados todos o la
mayoria de los componentes de las variables que se van a medir (Hernan-
dez et al., 2014), en este caso, una vez obtenidos los cuestionarios, hemos
comprobado que el contenido ha representado de forma fiel la variable, ya
que los/las participantes no han tenido que utilizar respondiendo a “otras”
particularidades.

A partir de esta base, hemos contado con grupos de personas informado-
res cualificados en ER de cada categoria de los tres niveles: nivel 1, familia-
res, portadores/as, familias; nivel 2-profesional sanitario y nivel 3-poblacién
en general; asi han sido seleccionados por su experiencia, por su conoci-
miento de la tematica y por su formacion académica (Casas et al., 2003).

Validacion cuestionario NIVEL 1

Para efectuar la validez del cuestionario, contamos con personas exper-
tas en la tematica (Moreno & Vazquez, 2016) que reunimos una vez elabo-
rado un primer cuestionario, prueba piloto o pre-test, segun apunta Casas
et al., 2003 . Constaba de, 85 preguntas, de las cuales 84 cerradas y una
abierta, dirigida a recoger “Observaciones/sugerencias/comentarios”. En él
se plasm¢ la informacién, tanto de personas enfermas como de portadores/
as asintomaticos/as y familiares. Una vez disefiado fue sometido al grupo
de analisis compuesto por 15 personas, entre las cuales se encontraban: 6
personas enfermas, 3 portadores asintomaticos, 3 parejas, 3 miembros de
la unidad familiar (9 hombres y 6 mujeres). El analisis se ha llevado a cabo
en una reunién de 60 min. de duracion, (previa convocatoria de 5 dias). La
reunion ha estado organizada en dos partes: una primera, donde se les ha
repartido el cuestionario para que pudieran cumplimentarlo, estudiarlo, verlo
o analizarlo durante 15 min y después, en la segunda parte, se ha realizado
una puesta en comun de 45 min con las aportaciones de cada miembro.
Después de anotar sus sugerencias y una vez terminada la reunién, han
podido llevarselo a sus domicilios para analizarlos individualmente. Después
de dos dias, nos reunimos para exponer las modificaciones que conside-
raban oportuna e importantes recoger segun su posicion con respecto a la
enfermedad. Las conclusiones han sido muy enriquecedoras, ya que com-
probamos que el cuestionario tal y como estaba redactado, podia generar
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confusién, dependiendo de las personas que lo cumplimentara, por tanto,
no era viable utilizar un Unico cuestionario para todos los/as destinatarios/
as de Nivel 1.

Una vez llegados a esta conclusion, nos dispusimos a realizar dos cues-
tionarios teniendo en cuenta las personas a las que iban dirigido, separan-
do en este caso, uno para los/as enfermos/as (NIVEL 1-E) y otro para los/
as portadores asintomaticos y familiares (NIVEL 1-F). Después de volver a
reunirnos para analizarlos, lo consideramos valido y por tanto, con el visto
bueno de todos.

Validacion cuestionario NIVEL 2

En este caso, contamos con diversos profesionales (medicina, enferme-
ria, trabajo social y psicopedagogia), un total de 5 personas, una de cada
profesioén, a las cuales se les envia por correo electrénico el cuestionario
para poder hacer sus aportaciones. En este caso, no hubo que hacer correc-
ciones significativas. Consideraron el cuestionario valido para distribuir entre
el colectivo de profesionales sanitarios.

Validacion cuestionario NIVEL 3

En cuanto al cuestionario Nivel 3, destinado a recoger los datos de la po-
blacién general, el equipo de expertos para validarlo han sido profesionales
de la psicopedagogia, de magisterio y de trabajo social. En este caso, se
organiza una reunion de 40 min de duracién, donde se procede a la lectura
de cada pregunta del cuestionario y se realiza las aportaciones oportuna,
quedando validado por el grupo.

C. Fase lll: Recogida de datos

Para llevar a cabo la recogida de datos, primeramente hemos elaborado
un documento informativo del estudio, donde se explica a las personas que
han participado, en qué consiste dicho estudio y donde dirigirse para am-
pliar la informacién del mismo, en caso de que la necesitaran (adjunto en
anexo) y por otro lado, hemos creado un documento de consentimiento in-
formado, que nos han firmado las personas participantes, mediante el cual,
nos daban su autorizacion para utilizar los datos de forma anénima, con la
intencién de obtener unos resultados, acordes con los objetivos que hemos
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planteado en esta investigacion (adjunto en anexo). Los cuestionarios son
anonimos, ya que los resultados se han clasificados por categorias, por
lo que no hemos necesitado conocer el vinculo familiar o de amistad que
unen a unos con respecto a otros; éste anonimato, ha permitido que los
sujetos, respondan a las preguntas sin estar sometidos/as a ningun tipo
de prejuicio en sus respuestas. Las personas que han participado, como
hemos comentado anteriormente, han sido un total de 140 personas, selec-
cionadas teniendo en cuenta la base de datos de la asociacién de ASVEA,
ya que en Espana a fecha de 28 de octubre de 2018, no existe un registro
oficial de la Enfermedad de Andrade y este colectivo es, el que auna estos
datos de manera mas exhaustiva. Los cuestionarios se han distribuido de
la siguiente manera:

Participantes muestra NIVEL 1

En el Nivel 1-F, han participado 64 personas, familiares de enfermos/as
de AhTTR y portadores/as asintomaticos/as. De ellos 35 son mujeres y 29
hombres siendo la edad media de 49,70 afios; de ellos 16 personas son
portadoras asintomaticas, de las cuales, 9 son hombres y 6 mujeres. En este
caso hemos distribuidos los cuestionarios en la asamblea de ASVEA a las
personas enfermas y familiares que se encontraban alli, entregandonoslo o
recogiéndolos en sus domicilios en el plazo de 7 dias y en el caso de la no
asistencia a la Asamblea General de ASVEA, nos hemos puesto en contacto
telefénicamente para llevados a sus domicilios e igualmente recogiéndolo
en el periodo de 5 a 7 dias (Corbetta, 2007),en su domicilio o en un lugar
acordado previamente.

Participantes muestra NIVEL 2

En esta muestra han participado 36 personas, 12 hombres y 24 mujeres
que desarrollan su actividad profesional como profesionales sanitarios, con
una edad media de 47,08 afios. En este caso, hemos distribuido los cues-
tionarios en unas Jornadas de Actualizacion de Amiloidosis, celebradas en
Valverde del Camino y por otro lado a la direccion del Centro de Salud de
Valverde del Camino, a la que también hemos entregado los cuestionarios,
junto con la informacion del estudio y el consentimiento informado, a la di-
reccion del Centro de Salud de Valverde que se ha encargado de distribuirlo
entre los/as trabajadores/as, una vez cumplimentados, hemos recogido la
documentacion en el plazo de 7 dias.
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Participantes muestra NIVEL 3

En esta muestra han participado 20 personas, 17 mujeres y 3 hombres
cuya edad media ha sido de 39,10 afios; hemos realizado la distribucion en
uno de los edificios municipales de Valverde del Camino, Casa Direccion, un
lugar habitual donde se reunen asociaciones valverdefas. Aleatoriamente,
conforme iban llegando las personas a sus reuniones, procedimos a comen-
tarles el estudio e invitandoles a participar, cumplimentandolos in-situ en un
espacio que teniamos habilitado para ello.

D. Fase IV: Analisis de datos

El objetivo principal de la investigacion realizada ha sido, estudiar el co-
nocimiento, los sentimientos y necesidades de las personas enfermas y su
entorno sobre la Enfermedad de Andrade. Para alcanzar tal fin, se han te-
nido en cuenta cuatro colectivos bien diferenciados; la poblacion que pa-
dece la Enfermedad de Andrade, sus familiares y amigos mas cercanos, la
poblacién de la zona objeto de estudio (Valverde del Camino) y el entorno
sanitario de las personas enfermas, en este caso el distrito sanitarios de
Sierra de Huelva-Andévalo Central. Dada la idiosincrasia de la enfermedad,
definida como rara, los colectivos investigados no son extensos, nos referi-
mos entonces a muestras poblacionales bastante reducidas a las que no se
pueden aplicar ciertas técnicas estadisticas pero que a su vez, definen de
forma fidedigna el estado y los sentimientos de estos colectivos.

Dicho esto, hemos creido que el analisis mas conveniente es el descrip-
tivo de los datos, en dos niveles:

Un primer nivel unidimensional. Para todas las variables obtenidas
de los cuestionarios realizadas a los cuatro colectivos, se han im-
plementado tablas de frecuencias, que incluyen datos absolutos y
relativos (porcentajes que representan sobre el total del colectivo) y
graficos de datos relativos. Para las variables cuantitativas obteni-
das se han obtenido indicadores de tendencia central (medias) y de
bondad (desviaciones tipicas).

Un segundo nivel bidimensional. En algunos casos, y dependiendo
del interés, se han realizado cruces o segmentaciones de ciertas
variables con la variable género, de forma que se incluye el dato
global, el correspondiente a hombres y el correspondiente a muje-
res, para una misma variable.
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Las herramientas utilizadas para la realizacion de los cuestionarios, la
grabacién de los datos, la obtencién y presentacién de resultados han sido
Word y Excel del paquete Office y IBM SPSS Statistic 21.

En cuanto a las etapas han sido:

La primera etapa: creacién y distribucion de cuestionarios. Los cuestio-
narios han sido disefiados en formato Word, en su creacion se ha usado un
lenguaje cercano y accesible. Se han impreso y distribuido a los diferentes
colectivos. Se trata por tanto de cuestionarios autoadministrados que han
sido recogidos en un plazo de 5 a 7 dias desde la entrega del mismo.

En la segunda etapa: recogida, grabacion de datos y obtencion de resul-
tados. En el plazo establecido de 60 dias, se han recogido todos los cuestio-
narios y se ha procedido a su grabacion en IBM SPSS Statistic 21. Se han
creado variables, a las que se le ha dado el formato adecuado: nombre, tipo,
etiqueta, valores perdidos, medida... segun el caso y se han grabado dichos
datos. Como resultado de esta etapa, se han obtenido, cuatro archivos de
datos, uno por cada uno de los colectivos investigados; de los que se han
obtenido datos absolutos, datos relativos, medidas de tendencia central y
medidas de bondad segun el tipo de variables.

E. Fase V: Redaccion del informe

En esta fase, hemos plasmado los resultados y conclusiones obtenidas
del estudio y las futuras lineas de actuacion. Una vez que hemos obtenido
los resultados del analisis, en esta fase hemos procedido a efectuar las in-
ferencias o deducciones, los comentarios y conclusiones. Hemos realizado
la creacion de los informes tras la obtencién de resultados, se ha procedido
a su exportacion a Excel para la creacion del formato deseado de tablas y
de graficos acordes con el tipo de variable estudiada, tablas y graficos que
posteriormente se han incluido en el informe final de la investigacion realiza-
do en formato Word.

6.5. ASPECTOS ETICOS QUE HEMOS TENIDO
EN CUENTA A LO LARGO DEL PROCESO

Aunque no se trata de una investigacion clinica, al tratar temas de sinto-
matologias y personas enfermas, hemos tenido en cuenta los principios éti-
cos que recoge la Declaracion de Helsinki (WMA , 2017) en el desarrollo de
este estudio. En el mismo sentido, para que la informacion de las personas
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participantes no se viera influenciada negativamente, hemos mantenido el
anonimato en las respuestas y hemos aplicado la ley de proteccion de datos
en vigor (Ley Organica 3/2018, de 5 de diciembre, de Proteccion de datos
personales y garantia de los derechos digitales).

La participacion en el estudio, como hemos comentado, ha consistido en
la cumplimentacién de un cuestionario, para ello, previamente se le ha faci-
litado un documento “consentimiento informado”, que han cumplimentado y
firmado, imprescindible para su participacién, al que se le ha acompanado
otro documento “informacion del estudio”, donde se ha explicado, en qué
consiste su participacion y cual era el objetivo del estudio, facilitandole en el
mismo documento, los datos de contacto de las personas responsables del
estudio, por si en algun momento necesitan contactar con ellas para ampliar
cualquier tipo de informacioén al respecto.

Las personas participantes han estado identificadas por codigos que
atendian a la serie “ESnnn” dentro de la base de datos, por lo que no es
posible identificar su autor, ni la relacién existente entre ellas. Por otro lado,
este estudio ha sido aprobado “favorablemente” por el Comité de Etica de la
Provincia de Huelva en fecha 29/11/2017. Los Comités de Etica tienen entre
algunas de sus funciones (Red de Comités de Eticas del SSPA, 2018):

A nivel nacional respecto a la Ley 14/2007, de 3 de julio, de investigacion
Biomédica:
“Evaluar la cualificaciéon del investigador principal y la del equipo
investigador, asi como la factibilidad del proyecto.

Ponderar los aspectos metodoldgicos, éticos y legales del proyecto
de investigacion.

Ponderar el balance de riesgos y beneficios anticipados dimanan-
tes del estudio.

Y en el ambito de Andalucia, algunas funciones conforme al Decreto
439/2010, de 14 de diciembre , sobre 6rganos de ética asistencial y de la
investigacion biomédica en Andalucia, son:

El seguimiento de los ensayos clinicos y proyectos de investigacion
desarrollados en su area geografica o funcional de actuacion.

Establecer y velar por el cumplimiento del consentimiento informa-
do y la autorizacion del uso de muestras bioldgicas.

Establecer o en su caso, proponer, cuantas medidas se consideren
necesarias para garantizar la efectividad de los derechos de las
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personas incluidas en alguna actividad investigadora realizada en
los centros.

Conocer, ponderar, y en su caso, dar el visto bueno, a los proyectos
de investigacion a presentar ante agencias de evaluacion externa,
para su posible financiacién, de acuerdo con los criterios de coordi-
nacion establecidos”.

Este estudio también ha sido clasificado por la Agencia Espafiola del
Medicamento y Productos Sanitarios (AEMPS) en fecha 21/11/2017 como
“Estudio Observacional No Posautorizacion (No-EPA)”, dicha Agencia tiene
como vision (AEMPS, 2018):

“Ser la autoridad sanitaria de referencia para la ciudadania y los
profesionales de la salud en materia de garantia de calidad, segu-
ridad, eficacia, informacion y accesibilidad de los medicamentos,
productos sanitarios, cosméticos y productos de cuidado personal”.

Teniendo todo esto en cuenta, podemos decir que, se han tenido en con-
sideracion, todas las exigencias éticas con respecto al procedimiento, a su
desarrollo y al de las personas que participan en él.
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7. PROFUNDIZANDO EN EL CONOCIMIENTO
DEL FOCO DE VALVERDE DEL CAMINO

Para profundizar en el foco de Valverde del Camino y obtener los datos
que exponemos a continuacién, hemos contando con la colaboracién de
la Asociacion Valverdena de la Enfermedad de Andrade (ASVEA), ésta ha
puesto a nuestra disposicidon, su base de datos para poder analizar dicha
informacion y mostrar la situacion de las personas enfermas por la Enferme-
dad de Andrade, desde la primera persona diagnosticada (afio 2000), hasta
la actualidad (afio 2018). Esta asociacién se cred, el 17 de septiembre de
2001 en Valverde del Camino y esta formada por personas enfermas, perso-
nas portadoras asintomaticas, familiares y amigos de éstas. Se crea con los
siguientes objetivos: informar sobre esta enfermedad; sensibilizar a la pobla-
cion de la existencia de un foco endémico en la poblacion de Valverde; pres-
tar apoyo social, econémico y psicoldgico a las personas afectadas; orientar
a todas a las personas enfermas durante el trascurso de la enfermedad;
asesorar sobre los tratamientos existentes y dar a conocer la importancia del
diagnostico precoz en la Enfermedad de Andrade.

ASVEA cuenta actualmente con unos 170 socios y esta integrada en or-
ganizaciones como FEDER (Federacion Espariola de Enfermedades Raras)
y FNETH (Federacion Nacional de enfermos y trasplantados hepaticos) y
aunque su ambito es nacional, atiende a personas que les demandan infor-
macion sobre la enfermedad, internacionalmente, Brasil o Argentina, entre
otros paises. Es una asociacion referente en esta patologia, tanto para las
personas afectadas, como para profesionales sanitarios, laboratorios, estu-
diantes e investigadores.

Por tanto, una vez indagamos en sus datos, obtenemos que han sido
veintisiete personas trasplantadas, veinte hombres y siete mujeres (tabla 9).
Las personas tratadas con tafamidis han sido siete, cuatro hombres y tres
mujeres (tabla 10). Las personas que han participado en ensayos clinicos
con patisiran han sido tres, todos hombres (tabla 11). De estas personas,
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han fallecido, siete trasplantadas (siete hombres y tres mujeres) y uno de
los hombres que estaban incluidos en el ensayo clinico de patisiran. Estos
fallecimientos han podido ser motivados, segun nuestros datos, por varios
motivos: primeramente provocado por el desconocimiento de la existencia
de la enfermedad no se le diagnosticaron a tiempo (antes de afio 1999);
seguidamente, porque en los anos previos a 1999, estaban en un estado
avanzado y no pudieron ser trasplantadas o porque después del afio 1999,
sus hijos/as han desarrollado la enfermedad e indagando en la sintomatolo-
gia de sus progenitores, han descubierto, que tenian sintomas de la enfer-
medad, pero nunca fueron diagnosticados ni tratados. Aunque esta cifra es
muy complicada conocer, la estimacion que hace ASVEA, de estos casos,
es de unas diez personas aproximadamente (Cuesto,2017).

Por tanto, si tenemos en cuenta las personas con tratamiento y las per-
sonas que no han recibido tratamiento, pero que han podido desarrollar la
enfermedad, han fallecido un total de dieciocho personas desde 1995 hasta
junio de 2018.

Para visualizar las personas que hay en Valverde y que tiene tratamiento,
nos encontramos en las siguientes tablas con las personas que han sido
trasplantadas, las que tienen prescrito tratamiento de tafamidis y las que
forman parte de ensayo clinico, en este caso con patisiran; como podemos
ver a continuacion, estan clasificadas por afio de comienzo del tratamiento
y por sexo.

1 - 1
2 1 3
1 - 1
2 - 2
1 - 1
- 2 2
- - 0
3 - 3

- 1
- 2 2
2 - 2
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- 1 1
1 - 1
2 - 2
3 = 3
- 1 1
1 - 1
20 7 27

Tabla 9: Registro de personas trasplantadas del foco de Valverde (elaboracion pro-
pia)(ASVEA, 2018).

Tabla 10: Registro de personas con tafamidis del foco de Valverde (elaboracion
propia) (ASVEA, 2018).

3 - 3
3 0 3

Tabla 11: Registro de personas en ensayo clinico de patisiran del foco de Valverde
(elaboracion propia) (ASVEA, 2018).

En la siguiente tabla, se reflejan las personas portadoras asintomaticas
(PA) que existen en el foco; estos datos, corresponden al estudio realizado,
por el Dr. Marin en 2018, “Analisis de la caracterizacién del espectro mu-
tacional de la Enfermedad de Andrade en el foco de Valverde del Camino
(Espafa)” (datos sin publicar), en el que han participado 229 personas de
la poblacién de Valverde del Camino, cuyos resultados responden a la exis-
tencia de 49 personas portadoras asintomaticas de la mutacion Val30Met,
siendo veinticinco hombres y veinticuatro mujeres.
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25 24 49

Tabla 12: Registro de portadores/as asintomaticos/as. (elaboracion propia) (Marin,
2018).

De la informaciéon que nos proporcionan todos estos datos, podemos ex-
traer que actualmente, en el foco de Valverde, 46 personas han desarrollado
la enfermedad; de ellas, el 71% son hombres y el 29% mujeres. Existen 49
personas portadoras asintomaticas. Por lo que el total de personas enfer-
mas desde 1995 y portadoras asintomaticas hasta junio de 2018, es de 95
personas, por tanto, si tenemos en cuenta que hay veintinueve personas
actualmente en tratamiento de esta enfermedad en el foco de Valverde y
cuarenta y nueve personas PA, actualmente, la prevalencia es de una per-
sona por cada 164 habitantes y si tenemos en cuenta, solo las personas
actualmente en tratamiento, la prevalencia es de una persona por cada 443
habitantes, como podemos apreciar en la siguiente imagen.

(Personas enfermas vivas (Personas enfermas
con AhTTR + personas vivas con AhTTR)
portadoras asintomaticas)

Grafica 11: Prevalencia de la Enfermedad de Andrade en el foco de Valverde del Camino (Montérdez
Santos, 2018a)

Segun estas cifras y atendiendo a la prevalencia que recoge la UE para
catalogar una enfermedad como rara: “cuando existe una proporciéon de 5
personas por cada 10.000 hab.”, podemos decir que: “en Valverde del Cami-
no, la PAF, no es una enfermedad rara” (Munar-Qués, 2003).
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95

49

29

- .
—

UE Enfermos/as vivos/fas Portadores/as Enfermos/as Vivos/as +
ARTTR Asintomaticos/as Portadores/as
Asintomaticos/as
+Enfermos/as

Fallecidos/as

Grafica 12: Comparacion de los datos de la incidencia segun la UE para considerar una enfermedad
como rara, con los datos de incidencia de AhTTR en Valverde del Camino (elaboracién propia).

Segun los datos que observamos, la enfermedad de Andrade en Valverde
del Camino, tanto por la prevalencia como por la incidencia de casos de la
enfermedad en la localidad, es mucho mas alto que lo que recoge la UE para
la denominacion de las ER, de ahi, que consideremos adecuado centrar
nuestro estudio de caso, en este foco y haya sido en esta localidad, donde
hayamos obtenido nuestra muestra poblacional para formar parte de este
estudio.
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8. PERFIL DE LAS PERSONAS CON ENFERMEDAD DE ANDRADE

En primer lugar, nos encontramos con que el perfil de las personas con
Enfermedad de Andrade, corresponde mayoritariamente a hombres, el 75%,
frente al 25% de mujeres.

Tabla 13: Sexo personas enfermas

N %
Mujer 5 25,0%
Hombre 15 75,0%
Total 20 100,0%

Grafica 13: Sexo personas enfermas

La edad media que tienen las personas enfermas, es de 51,89 afios, con-
centrandose el 50% de ellas, en el rango de edad de 35-49 afos.

Tabla 14: Edad

NS/NC

N % 10.0%
35-49 afios 10 50,0% 65y més
50-64 afios 4 20,0% 200%
65 y mas afios 4 20,0%
NS/NC 2 10,0%
Total 20 100,0%
Edad Media 51,89

Grafica 14: Edad
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Casi la totalidad de ellas, el 95%, tienen como poblacién de residencia
habitual, Valverde del Camino. En el mismo porcentaje, tienen algun tipo de
estudio; cuatro de cada diez han alcanzado un nivel de estudios primarios,
uno de cada cuatro, nivel secundario y en la misma proporcion, otros, han
obtenido estudios de educacion superior.

Caracteristicas de la Unidad Familiar

Las unidades familiares de las personas afectadas, en un 80% de los
casos, tienen hijos, frente al 20% que no tienen descendencia. Las parejas
que no tienen hijos se encuentran en una edad comprendida entre los 38-
44 afios. Como vemos en la siguiente tabla, mayormente estan formada
por tres personas, también nos encontramos con un 20% de ellas que son
familias numerosas, disponiendo éstas, de los beneficios fiscales propios de
las familias de éstas caracteristicas. El 40% de ellas tienen hijos menores
de 18 anos, lo que nos da a entender que aun no conocen si sus hijos han
heredado o no la mutacion ya que estas pruebas se la realizan, a decision
propia, una vez cumplida la mayoria de edad. Las familias con menores de
edad, en su mayoria tienen un hijo/a, pero también nos encontramos con
familias con dos e incluso con 3 menores.

2 personas - 15.0%
3 personas _ 40.0%
4 personas - 15.0%
5 personas - 10.0%
6 personas - 10.0%
ns/NC - [l 10.0%

Gréfica 15: ¢ Cuantas personas forman su unidad familiar?

“Yo no sabia que existia la enfermedad cuando tuve a mis hijos, ahora
que tengo yo la enfermedad, sé que mi madre tenia sintomas que son de
la Enfermedad de Andrade y que ella me la habra transmitido, pero cuando
fallecié nunca pensamos en esta enfermedad; por ese motivo, yo desconocia
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que existiera la prueba del diagnéstico genético preimplantacional [...] cuando
mis hijos tengan 18 afos, veremos si la han heredado, jojala que no!”. (Mujer
enferma, madre con hijos menores, 52 afos. Posible hija de mujer enferma
sin diagnosticar).

Perfil sanitario

Observamos como la enfermedad se inicia en la década de los cuarenta
(media=41,74 anos), aunque en un rango amplio de edad, que oscila entre
los 23 afios, el hombre que ha iniciado la enfermedad de forma mas tem-
prana y los 73 afos, el hombre que ha iniciado la enfermedad de manera
mas tardia. En este caso, se observan diferencias entre hombres y mujeres,
siendo mayor, la edad media de inicio en las mujeres (51,60 afos), que en
los hombres (38,47 afios).

Si observamos otros estudios, vemos como en el foco de Valverde, la
edad de inicio es mas elevada que, por ejemplo, en Portugal (41,74 vs 33,5
afos), coincidiendo en que las mujeres tienen un inicio significativamente
mas tardio que los hombres (Parman et al., 2016).

Perfil laboral

Las personas afectadas, actualmente, cuatro de cada diez estan pen-
sionados, el 25% desempleadas y el 30% se encuentran trabajando. De
las personas que se encuentran trabajando, el 15% desarrolla su jornada
laboral en la administracion publica y otro 15% , en la empresa privada. En
el momento en que le diagnosticaron la enfermedad, la mitad de ellos, se
encontraban trabajando en la empresa privada y el 15% en la administracion
publica, un 10% estaban desempleados, un 5% tenia su propio empleo y
otro 5% se encontraba estudiando.
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9. PROBLEMATICA Y CONDICIONES DE VIDA DE LAS
PERSONAS CON ENFERMEDAD DE ANDRADE

Problemas sanitarios

El primer problema sanitario con el que se encuentran las personas en-
fermas es identificar la enfermedad, ya que los sintomas iniciales son muy
diversos, ademas, como hemos visto, se manifiesta de manera diferente en
unos, con respecto a otros y cada enfermo lo vive de una manera distinta.

“En los comienzos cada uno lo vive de una manera diferente, segun sus
circunstancias, yo estaba informado porque mi madre habia fallecido de esta
enfermedad y la conocia. [...] mis primeros sintomas eran confusos, tenia
sensacion de calor en los pies, como si hubiera estado todo el dia andando
por la arena caliente [...], pensaba que era un brote de varices internas, me
habia pasado en varias ocasiones anteriormente y es igual” (Hombre enfer-
mo, 55 afios. Hijo de mujer enferma).

Aunque exista esta gran variedad de sintomas, predominan algunos de
ellos sobre otros. En estos casos, teniendo en cuenta ambos sexos, los pri-
meros sintomas que se detectan son: alteraciones en las extremidades infe-
riores y cansancio. En un 80% de los casos, sufren calambres y en el 60%,
pérdida de sensibilidad e hipersensibilidades en las extremidades inferiores.
Estos sintomas iniciales, coinciden con otros estudios de Garcia-Pavia et
al., 2015, como los sintomas mas frecuentes. Segun el estudio dirigido por
la poddloga Lépez Rubiano en 2017, sobre doce pacientes afectados por la
enfermedad de Andrade en Valverde del Camino, extrae que, en el 82% de
los casos, los primeros sintomas de estos pacientes estan en alteraciones
de sensibilizacion térmica, tactil, dolorosa, vibratoria y presora en los pies
(Lopez et al., 2017), datos que coinciden con nuestro estudio.

Por otro lado, el 70% de las personas, también padecen de cansancio y
en el 55% digestion pesada y alteracion de la sudoracion. Segun manifiesta
el Dr. Munar-Qués, (2005), los sintomas iniciales son “el sindrome sensitivo
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motor clasico”, como lo denomind Corino Andrade, cuyas manifestaciones
iniciales coinciden con las personas del foco de Valverde. Afectaciones en
extremidades inferiores, seguidas de alteraciones digestivas como digestion
pesada (55%), diarreas (40%) y alternancia de diarrea con estrefiimiento
(30%).

“Yo me notaba raro en general, estaba siempre cansado, no tenia ganas
de nada, necesitaba descansar en el trabajo”. (Hombre enfermo, 38 anos).

“Yo perdi mucho peso, me asusté, porque no sabia por qué” (Hombre
enfermo, 46 anos).

“Yo tenia calambres en los pies y en las piernas, pero no le echaba cuen-
ta, no queria saber [...], mi padre muri6 de la enfermedad, pero no creia que
pudiera ser”’. (Hombre enfermo, 42 afos. Hijo de madre enferma).

“Estaba siempre con diarreas,[...] al caerme el agua de la ducha en los
pies, sentia una sensacion muy desagradable, como dolor]...], tenia como
hipersensibilidad en los pies y en las piernas”. (Hombre enfermo, 44 anos).

Es interesante tener en cuenta los sintomas iniciales por género, ya que
ambos sexos, pueden presentar manifestaciones sintomatolégicas iniciales
distintas, aunque ambos, manifiestan en el 80% de los casos, que los pri-
meros sintomas les aparecen en las extremidades inferiores, calambres; en
otros casos, existen diferencias entre los sintomas, por ejemplo, en el caso
de las mujeres, acompafian a los calambres, cansancio (80%), digestién
pesada (60%) y calor en las extremidades inferiores (60%). Sin embargo, en
los hombres, se reflejan otras alteraciones en las extremidades inferiores,
ademas de los calambres (80%), como dolor, pérdida de sensibilidad, alte-
racién en la sudoracion y cansancio, estos sintomas en casi el 70% de los
casos (66,70%).

En cuanto a las alteraciones superiores, las mujeres, no suelen presentar
afectaciones sintomatologias en las extremidades superiores entre los pri-
meros sintomas; sin embargo, los hombres, presentan inicialmente hormi-
gueo (60%) y/o pérdida de sensibilidad, calambres (ambas con el 33,30%),
entre otras. Tampoco las mujeres presentan alteraciones en la frecuencia
cardiaca entre los primeros sintomas y por otro lado, los hombres, presentan
dichas alteraciones, en un 40% de los casos, en la fase inicial.

Si hablamos de las alteraciones sexuales, también existe una gran dife-
rencia entre los sexos, en el 60% de los casos en los hombres sufren impo-
tencia sexual y en un 20%, pérdida de deseo sexual. Sin embargo, ninguna
de las mujeres del estudio dice tener alteraciones sexuales iniciales. En este
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sentido, encontramos estudios que sefalan datos diferentes con respecto a
las alteraciones sexuales en las mujeres; como por ejemplo, un estudio rea-
lizado por Gomes et al., 2012, realizado a veintitrés mujeres con PAF para
estudiar la prevalencia de disfuncion sexual y del suelo pélvico asociado a
PAF, ya que segun recoge el estudio de Gomes, las mujeres con PAF sinto-
maticas se caracterizan por hiposensibilidad genital que podria promover la
disfuncion sexual femenina (DSF), que envuelve problemas como: disminu-
cion del deseo sexual, dificultad en sentirse excitada, inhibicion del orgasmo
y dolor durante el acto sexual, los resultados que extrajeron del estudio fue
que el 21,7% tiene disfuncion sexual. Otro estudio, de resultados similares,
realizado por Oliverira-e-Silva et al.,2013, extrajeron que de las pacientes
con PAF, el 39,2% tenian problemas con el deseo, el 75% con la excitacion,
el 68% problemas de lubricacion, el 62% con el orgasmo, el 39,2% experi-
mento dolor y el 49% experimentd insatisfaccion sexual.

Este resultado nos llama la atencion, creemos que puede ser debido a
varios motivos; porque realmente no tienen alteraciones sexuales o por la
creencia que segun apunta Worrth, 1999 en Charnay & Henriquez, 2003,
“la expresion de su sexualidad ha estado reprimida por vergtienza o temor”
(Charnay & Henriquez, 2003: 56) y en este ultimo caso, las enfermas han
optado por la opcién de no responder a esta cuestion. Por tanto, las afec-
taciones sexuales femeninas, serian un aspecto digno de profundizar en
futuros estudios de PAF.

Como hemos visto, un 80% de ellos, padecen impotencia sexual y/o pér-
dida de deseo sexual, desde el inicio de su enfermedad, llegando esta si-
tuacion, a ocasionar otros problemas relacionales y afectivos. Encontramos
estudios, de autores como, Fernandez et al., 1997, donde participaron pa-
cientes varones de Diabetes Mellitus, en esta patologia también aparece,
la disfuncion eréctil (DE) como uno de los sintomas y el impacto negativo
que estos sintomas, ocasionan en el bienestar y en la calidad de vida de los
pacientes varones; por ello, consideran importante sensibilizar a los profe-
sionales sanitarios de AP para la deteccion de la DE y ofrecer una correcta
informacion terapéutica (Fernandez Girdn et al., 1997).

Otro estudio, llevado a cabo por Martin-Morales et al., 2005, donde par-
ticipan pacientes con y sin DE, describe y analiza la repercusion que tiene
la DE sobre la autoestima y autoconfianza, “los resultados reflejan que, pa-
cientes con DE presentan valores inferiores de autoestima y autoconfianza,
por tanto, plantean que la DE no afecta solo a la funcion sexual del paciente,
sino que transfiere a otras areas de su vida, puede hacer abandonar al pa-
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ciente la practica sexual y las relaciones sociales, causando un perjuicio en
su estado de salud global” (Martin-Morales et al., 2005: 496-7).

Una vez aparecen los primeros sintomas, el siguiente paso es buscar un
diagnéstico, para el cual deben esperar una media de 2,1 afios, cifra que ha
ido disminuyendo en este foco, por el aumento de casos que se han dado
en Valverde y el mayor conocimiento que existe de la enfermedad, ya que
los primeros casos han necesitado 4 afios o mas en tener un diagnostico. En
este sentido, nos encontramos con, un 70% de personas que han esperado
menos de un afio, un 20% que han esperado entre uno y dos afios y un 5%
entre dos y cinco afos. Aunque la media de espera es de 5 afos para las
ER en general (Huete et al., 2009), y los mismo afios en otras enfermedades
como acromegalia (Flores, 2017), no deja de ser preocupante, tanto para el
enfermo como para la familia, porque durante ese tiempo, han tenido que
deambular por distintos especialistas para encontrar un nombre a sus sin-
tomas.

“Si tuviera que definir esta enfermedad, diria que es una putada [...], por-
que yo me llevé tres o cuatro afos con sintomas en las piernas, en el esto-
mago [...] iba al médico y me hacian pruebas y me decian que no tenia nada,
me volvia loco, estaba amargado, hasta que por fin, me hablaron de que aqui
(Valverde) habia una enfermedad con estos sintomas, hablé con ellos y se lo
dije a los médicos, cuando me dijeron que era esta enfermedad, senti alivio,
por lo menos sabia que era algo” (Hombre enfermo, 43 afios).

Esta situacion les ha ocasionado problemas y consecuencias negativas,
como observamos en la siguiente tabla, tales como: agravamiento de la en-
fermedad, en el 40% de los casos, el 20% han necesitado apoyo psicologi-
co, un 15% ha tomado tratamientos inadecuados y un 20% ha sufrido depre-
sion. Estas consecuencias, son habituales en los proceso de busqueda de
diagnostico de ER y pueden estar ocasionadas por diversas circunstancias
como: falta de coordinacion entre especialistas, falta de conocimiento de la
enfermedad, falta de protocolos de derivacion, entre otras...(Consejeria de
Salud, 2007; Huete et al., 2009; Listan et al. , 2011; Carrion Tudela & Mayo-
ral Rivero, 2017; Ancochea et al., 2018).

“Yo acabé en el psiquiatra en Huelva [...] no sabia si era de noche o de dia
[...], no me creian cuando yo le decia lo que me pasaba, se creian que me lo
inventaba, lo pasé muy mal, estuve sin saber que tenia esta enfermedad tres
o cuatro afios» (Hombre enfermo, 43 afios).
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Tabla 15:Consecuencias debido al retraso en el diagnéstico

Si No NS/NC
Agravamiento de la enfermedad 40.0% 20.0% 40.0%
Necesidad de apoyo psicoldgico 20.0% 35.0% 45.0%
He tomado tratamientos inadecuados 15.0% 40.0% 45.0%
Depresion 20.0% 35.0% 45.0%

Depresion 45.0%

He tomado tratamientos inadecuados 45.0%
Necesidad de apoyo psicolégico

45.0%

Agravamiento de la enfermedad 40.0%

WSi WNo ' NS/NC

Gréfica 16:Consecuencias debido al retraso en el diagnoéstico

Esta situacion no la viven solos, las familias los acompafan durante el
proceso y conocen la situacion por la que pasa el enfermo. Los familiares
también consideran que los enfermos, han tenido un agravamiento de la
enfermedad, un 35%; por tener tratamientos inadecuados, depresion y reco-
nocen que el enfermo ha necesitado apoyo psicolégico.

“Los destroza animicamente, porque nadie los cree” (Mujer,44 anos. Es-
posa de enfermo).

Aun asi, después de ese calvario, cuando reciben el diagnéstico, la pri-
mera reaccion tanto del enfermo en un 35%, como de la familia (39,1%), es
de “alivio”, seguido de sentimientos de preocupacion, miedo/panico 6 de-
rrumbe emocional (en enfermos) y de preocupacion, sorpresa, miedo, esta-
do de shock o derrumbe emocional (en las familias), datos que observamos
en las graficas siguientes.
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Alivio _35,0% Alivio _ 39,1%
Sorpresa . 5o Sorpresa - 10,9%
Preocupacion, no habia oido hablar de la - 100% Preocupacion - 12,5%
enfermedad Miedo - 9.4%
Miedolpine - o Estado de shock - 7,8%
Derrumbado emocionalmente - 10,0% Derrumbado... - 7,8%
v [ o ora [ 12.5%

Grafica 17: Primera reaccién del enfermo cuando Grafica 18: Primera reaccién de la familia cuando
recibe el diagnostico. recibe el diagnostico de su familiar enfermo.

“Cuando nos dieron el diagnostico, fue una sorpresa, pero a la vez sen-
timos alivio, por lo menos ya sabiamos lo que habia y qué hacer” (Mujer, 38
afnos. Esposa de enfermo).

“Cuando me dijeron que tenia esta enfermedad, me asusté al principio,
pero por lo meno ya sabia que tenia” (Hombre enfermo, 43 afos).

“Mi marido, lo pas6é muy mal (cuando le dieron el diagndstico), animica-
mente se vino abajo, dejé de comer, no hablaba [...]” (Mujer, 59 afios. Esposa
de enfermo).

En el momento que reciben el diagndstico nos encontramos con un 25%
de ellos, que no tienen conocimiento de esta enfermedad ni conocen sus ca-
racteristicas. Sin embargo, tres de cada cuatro, si tenia conocimiento antes
de padecerla, porque habian recibido informacién por parte de sus familias
(85,7%) o de la asociacién de pacientes de la localidad (~43%). También el
75% de ellos conocian sus caracteristicas por sus familiares (66,7%) y por-
que “es muy conocida en la localidad” (46,7%). Este trabajo de conciencia-
Ccion en las localidad se debe en parte, al papel que juegan las asociaciones
de pacientes, dando apoyo e informacién sobre la enfermedad a pacientes y
familias y visualizando la enfermedad en la sociedad a través de sus activi-
dades de concienciaciéon (OBSER, 2018; Ancochea et al., 2018).

“Cuando mi madre empezé con la enfermedad, me apunté a la asociacion
y cuando empeceé yo con los sintomas, fui a la asociacion que sabia mas que
los médicos”. (Hombre enfermo, 55 afios. Hijo de mujer enferma).

Si nos fijamos en los sintomas en distintos momentos de la enfermedad
(grafica siguiente), observamos que conforme avanza la enfermedad, se
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van acuciando sintomas: como los relacionados con las manos, los brazos,
el corazon, la vista ¢ las afectaciones sexuales, que aumenta con respecto
al comienzo de la enfermedad. Las zonas mas afectadas cuando le diagnos-
ticaron la enfermedad, eran los pies (90%), el aparato digestivo (80%) y las
piernas (75%). Estas zonas, empeoraron en el caso de las piernas cuando
recibieron el tratamiento. Actualmente ha disminuido la afectacion en tres
zonas (pies, piernas y aparato digestivo).

En el caso de las manos, los brazos, la vejiga, el corazén, la vista y el 6r-
gano sexual, actualmente las tienen mas afectadas que cuando le diagnos-
ticaron o le pusieron el tratamiento para la enfermedad; sin embargo, la piel
y el rifién, segun la mayoria de los enfermos, las tienen menos afectadas.

Ninguna 0:0%
Pies 90.0%
09
Piernas 80.0%
09
Manos 40.0%
Brazos 20.0%
Aparato digestivo 70.0%
" P 30.0%
Vejiga 45.0%
36.8%
Corazén 45.0%
b
Rifién 0%
b
09
Vista 15.0%
Organo sexual 55.0%
piel 25.0%
b

M Zonas afectadas cuando le diagnosticaron la PAF
Zonas afectadas cuando empez6 con el tratamiento
Zonas afectadas actualmente

Grafica 19:Afectaciones en distintos momentos de la enfermedad.

En cuanto al tratamiento que reciben, como observamos en la siguiente
tabla, en el 70% de los casos, han recibido un trasplante de higado y el 25%,
estan siendo tratados con tafamidis; solo una persona (hombre de 75 afios)
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de la muestra, forma parte de un ensayo clinico con patisiran. En esta infor-
macion, hay que tener en cuenta que, tafamidis no es administrado en este
foco hasta 2015, a partir de ese ano, tafamidis ha sido el unico tratamiento
aprobado, administrado en los pacientes. En estos casos, la edad media
de los tratamientos, es inferior en las personas que han sido trasplantadas,
40,5 anos; que en las personas tratadas con tafamidis, que es de 49,4 afios;
existe, como se aprecia una diferencia préxima a los diez anos.

Transplante

=~
F=d
[

Tabla 16: Edad cuando empezé con el tratamiento

Media Desv. tip.

Trasplante 40.5 12.0 Tafamidis - 494
Tafamidis 49.4 13.8
Ensayo clinico* 75.0

Ensayo clinico - 75.0
* Solo un entrevistado ha tenido de tratamiento

un ensayo clinico.

Gréafica 20: Edad cuando empezé con el
tratamiento.

En el 90% de los casos, las personas enfermas no tienen dificultad para
obtener el tratamiento y la mayoria (65%) afirman, que la medicacion, no les
han provocado efectos secundarios negativos; solo en el 20% de los casos,
refieren efectos negativos debido a la medicacion.

El tiempo que transcurre desde que les diagnostican la enfermedad hasta
que empiezan con el tratamiento, ha sido menos de un afio en el 70% de los
casos; mientras que en uno de los enfermos ha tardado entre dos y cinco
afos. Este tiempo ha ido disminuyéndose con el tiempo, ya que los prime-
ros casos (afo 2000), desconocian el proceso y a los profesionales; sin
embargo, en la actualidad, aunque no existe un protocolo oficial establecido,
los tramites se agilizan a través de profesionales, que se encargan de esta
especialidad y la asociacion.

“No sabia dénde acudir, fui a muchas consultas, incluso de manera pri-
vada, porque nadie me decia que tenia, hasta que me hablaron del Dr. Mu-
nar-Qués y me fui a Palma de Mallorca [...], me dijo que tenia esta enferme-
dad”. (Hombre enfermo, 46 afios. Diagnosticado en el afio 2000).
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“Conocia a[...], que es mi amigo y también tiene la enfermedad, entonces,
fue todo rapido. El (refiriéndose a un miembro de ASVEA), llamé a los médi-
cos de Huelva y quedaron para que fuera a su consulta, alli me diagnostica-
ron”. (Hombre enfermo, 45 afos. Diagnosticado en 2015).

Como hemos expuesto, actualmente, no existe un medicamento que eli-
mine la enfermedad, partiendo de esta situacion, la sensacién que tienen las
personas enfermas en cuando al avance de la enfermedad una vez que reci-
ben el tratamiento: es, en el 10% de los casos, siguen notando ese avance;
en el 35%, consideran que ha remitido algunos sintomas y por tanto creen
que ha mejorado y en el 40% de los casos afirman que se les ha parado.

“Cuando nos dicen los médicos, ahora empezamos con las pruebas del
corazon, la vista [...], nos quedamos, ufff, pero si nos creiamos que una vez
se trasplantaba, ya paraba (refiriéndose a la enfermedad)” (Mujer, 54 afios.
Esposa de enfermo).

Esta informacion contrasta con los estudios clinicos existente que reco-
gen que aunque el 95% de la proteina TTR esta en el higado, en un peque-
Ao porcentaje también existen depdsitos de dicha proteina a nivel cardiaco
y en la retina ( (Ando et al, 2013; Gonzalez-Lopez et al., 2017; Andrés et al.,
2018), por tanto, ni el trasplante ni lo tratamientos farmacolégicos detienen
totalmente la enfermedad.

Sigue

i N avanzando NS/NC
Tabla 17: Después del tratamiento: 10.0% 15.0%
¢,como evoluciono la enfermedad?

N %
Ha mejorado 7 35.0% o
Se ha parado 8 40.0% parado
40.0%

Sigue avanzando 2 10.0%
NS/NC 3 15.0%
Total 20 100.0%

Grafica 21: Después del tratamiento:
¢,c6émo evoluciond la enfermedad?

Al no desaparecer completamente la enfermedad, deben seguir realizan-
dose pruebas y asistiendo a consultas. Segun nuestros datos, en los dos
ultimos anos, el 50% de los casos, se han realizado gammagrafia cardiaca
entre 1y 2 veces, seguida de electrocardiogramas, estudio de fondo de ojo



152 RESULTADOS Y CONCLUSIONES

y electromiograma, en el 45% de los casos. Mientras que en el 30% de los
casos, los pacientes se han realizado electrocardiogramas entre tres y cinco
veces durante los dos ultimos afios y en el 30% de los casos se han realiza-
do analiticas mas de 15 veces en los dos ultimos afios.

Ademas de afirmar que las consultas a las que mas han asistido en los
ultimos dos afios, ha sido medicina interna (70%), seguida de oftalmologia
(65%), cardiologia y digestivo (ambas 45%) y podologia y urologia en el
40% de ellos. Mientras que las consultas que menos han asistido, han sido:
nutricién, unidad del dolor y alergologia, a las que han asistido solo un 5%
de los casos.

Problemas laborales

Los problemas que refieren los enfermos, en el 30% responden, que han
tenido que cambiar su situacién laboral como consecuencia de la enferme-
dad, motivado en un 40% por las afectaciones que ésta les provoca y en un
20% de los casos afirman que el motivo es, el no poder desarrollar el mismo
trabajo. En este caso, vemos en las siguientes tablas, como la enfermedad
ha cambiado su situacion laboral, de forma negativa, reduciéndose el nume-
ro de personas empleadas del 70 al 30%.

“Por mas que quiera, no puedo seguir trabajando, yo era carpintero metalico, me
llegué incluso a quemar las manos y no me di cuenta [...], no aguanto tanto tiempo
de pie [....], cémo lo hago, es que no puedo rendir igual que antes”.(Hombre enfer-
mo, 42 afios).

Desempleado/a 25,0%
Administracion pablica [l 15.0% I
Trabajando como funcionario/a de la 150%
. administracion publica !
Contrato indefinido en la empresa . 50%
privada o
Auténomo . 5,0% Contrato con fecha de finalizacién en . 50%
empresaprivada s
En desempleo - 10,0% Trabajando enmi empleo anterior, sin . 5 0%
adaptarme el puesto o
Estudiando . 5,0% Pensionado/a _ 40,0%
ns/Ne [ 15.0% nsine [l so%
Grafica 22: ¢ En qué situacion laboral se encon- Grafica 23: ¢ En qué situacion laboral se encuen-

traba cuando le diagnosticaron la enfermedad? tra actualmente?
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En el 50% de los casos de los enfermos de Valverde, sus empresas no
han tomado medidas laborales para adaptarles su puesto de trabajo. Aun-
que existan estudios que recogen la necesidad de, iniciativas legislativas y
politicas sociales publicas que trabajen para esta adaptaciéon y adecuacion
del puesto de trabajo (Huete et al., 2009), aun hay que trabajar mucho en
este sentido, éste avance le supondria a las personas con Enfermedad de
Andrade, un gran beneficio, porque podrian desempenar su trabajo, sin te-
ner que renunciar a él, por no poder desarrollarlo en las mismas condiciones
anteriores a tener la enfermedad.

Si nos fijamos en otros estudios; por ejemplo, uno publicado en Madrid, el
28 de junio de 2016 por la Fundacion Adecco junto a FEDER, vemos cémo
la situacion laboral de las personas con ER en un 65% de los casos esta
desempleada y un 45% no confia en poder hacerlo, bien por los inconve-
nientes especificos de su enfermedad (afectacion, dolores crénicos..) o por
prejuicios asentados en las empresas (Fundacién Adecco, 2016). Datos que
suponen una preocupacion importante para el colectivo de ER, ya que el
trabajo supone, suscribiendo las palabras de Francisco Mesorero, director
general de la Fundacion Adecco, “el principal elemento de normalizacion”.

Esta situacién la apreciamos en nuestros datos, mas de la mitad (55%)
de los enfermos de Enfermedad Andrade, han perdido oportunidades labo-
rales, como consecuencia de su enfermedad, frente a un 40% que afirman
no haberlas perdido. Como hemos visto, al tener que seguir asistiendo a
consultas, requieren una mayor flexibilidad en su horario laboral, o ausen-
cia al mismo, “algo que no todas las empresas, estan dispuestas a permitir
provocando situaciones de malestar dentro de la empresa “los empleado-
res suelen manifestar cierta incomprension... a consecuencias de sus fases
agudas y sus necesidades de tratamiento o rehabilitacion, requieren de mas
bajas laborales que otros trabajadores. Esta asistencia irregular les hace
-menos rentable- en términos estrictamente de productividad...” (Huete et
al., 2009: 102).

Estas situaciones también afectan a sus familiares mas cercanos, el 15%
de las personas enfermas, dicen que sus parejas, han tenido que rechazar
y/o han perdido oportunidades laborales como consecuencia de la enferme-
dad. Estas personas son todas, parejas femeninas (esposa/novia) de los
enfermos. Este dato contrasta, con otros estudios, que aseguran que sus
familiares, en muchas ocasiones, se ven en la necesidad de reducir su jor-
nada laboral o renunciar a oportunidades laborales por dedicarse al cuidado
de la persona enferma (Huete et al., 2009).
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“Yo tengo que estar siempre pendiente a él, tiene que ir muchas veces
al médico, tenemos una nifia pequefa y a veces por la mafiana no puede
levantarse y tengo que llevarla al colegio, estoy continuamente pidiéndole
favores a mi jefe para faltar, pero necesitamos el dinero, yo entiendo que esto
no lo aguante las empresas, pero no puedo hacer otra cosa” (Mujer, 44 anos.
Esposa de enfermo).

Situacion personal y familiar

A partir de la llegada de la enfermedad a la familia, “puede cambiar patro-
nes familiares con pérdidas econdmicas, sociales y familiares” (Lopes et al.,
2018:94), como ocurre en otras enfermedades cronicas. Provocando unos
cambios que suponen un choque psico-emocional muy fuerte, necesitando,
tanto el enfermo, como la familia, un periodo de adaptacion para asimilar la
nueva situacion (FEDER, 2009; Seco & Ruiz, 2016) y por tanto esta situa-
cion ocasiona cambios importante en el proyecto familiar que tenian previsto
(Sanchez-Valverde & Garcia-Fuentes, 2008), con el consecuente deterioro
en la calidad de vida (Avellaneda et al., 2007).

“Esta enfermedad nos afecta a todos, no solo a él, sino a mi y a mi hija, la
vida nos ha cambiado en todo, no podemos salir a ningun lado, mi marido con
las diarreas no puede estar fuera de casa, necesita un WC para él durante
una hora y eso es imposible en un WC publico [...] solo el hecho de ir un dia
al cine, es complicado” (Mujer, 44 anos. Esposa de enfermo con hija menor
de edad).

En nuestro estudio, también los enfermos de Andrade del foco de Valver-
de, afirman haber sufrido cambios en uno o mas aspectos de su vida, en el
trabajo (78,6%), en sus aficiones (50%), e incluso en su médico de atencién
primaria (28,6%), en sus amigos 14.3% y/o en sus parejas. La Dra. Lopes
et al.,2018, realiza un estudio de la enfermedad de Andrade con portadores
asintomaticos, pacientes de TTR-PAF y personas aun sin diagnéstico con
el objetivo de describir y caracterizar los eventos de la vida relacionados
con la enfermedad y discutir sus implicaciones psicosociales, los resultados
que obtienen ponen de manifiesto que “durante la infancia muchos sujetos
se convierten en cuidadores, lo que implica cambios en los roles familia-
res. Esta enfermedad y sus implicaciones en la vida representan una carga
psicosocial significativa desde la infancia y que tanto los pacientes de PAF,
como sus familiares son muy vulnerables al estrés emocional y la psicopato-
logia durante su vida, circunstancia que implica la necesidad de disponer de
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apoyo multidisciplinar, psicolégico y psiquiatrico a tener en cuenta” (Lopes
et al., 2018:93).

“Mi hija esta todo el tiempo pendiente a su padre [...], si yo estoy discu-
tiendo con mi marido, una discusion normal en las parejas, mi hija me dice:
“‘mama es que papa esta malito”. (Mujer, 41afios. Esposa de enfermo, con
hija menor de edad,).

“Me preocupa mi hija, porque como el padre siempre esta tomando me-
dicinas, mi hija (con 6 afos), desayuna y dice: “Mama, ya me he tomado la
medicina (haciendo el gesto con la mano de acercarse una pastilla a la boca)
que me duele la barriga”, [...], €s0 me preocupa, solo ve eso en casa, médicos
y medicinas, por eso siempre que quiere que le prestemos atencion, dice que
esta malita”. (Mujer, 44 afios. Esposa de enfermo con hija menor de edad).

“Mi casa no es lo que era, yo intento no llorar delante de mi hija, pero aun-
que haya llorado media hora antes, me lo nota cuando llega” (Mujer, 44 anos.
Esposa de enfermo).

Cuando le preguntamos a los enfermos de nuestro estudio, con qué per-
sonas hablan mas abiertamente de su situacion, sus respuestas son: en pri-
mer lugar, sus parejas (75%), seguidas de la asociacion de pacientes (60%)
y en tercer lugar con sus amistades (50%). Nos comentan, las personas en-
fermas, que el apoyo que necesitan los encuentran principalmente, en per-
sonas que sufren su misma patologia, como en la asociacién de pacientes
(65%) o en sus parejas y sus madres (ambas en el 60% de los casos). Estos
datos, coinciden con estudios como ENSERIio que también afirman que los
apoyos fundamentales son, de personas femeninas para las personas con
ER en general, principalmete sus madres y sus esposas (Huete et al., 2009;
Ancochea et al., 2018). Madres y esposas podriamos identificarlas como
cuidadores informales principalmente, teniendo esta funcion, repercusiones
personales identificadas, como reduccion de sus horas de ocio y tiempo
libre, seguido de resentimientos en la pareja y en tercer lugar reduccion en
su jornada laboral (Ancochea et al. 2018).

“Mi mujer es para mi, mis pies y mis manos”. (Hombre enfermo, 72 afios).

“Tenemos que estar super pendiente a ellos, las 24 horas del dia [...],
nuestra vida es dedicada a ellos”. (Mujer, 55 afios. Esposa de enfermo).

7 Texto original: During childhood or youth, many subjects became caregivers, implying changes in family
roles. This disease and its life implications pose a significant psychosocial burden since childhood. TTR-FAP
patients and their relatives are highly vulnerable to emotional stress and psychopathology during their lifetime.
Psychological and psychiatric support, implying a multidisciplinary group, must thus be available for all of them
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Grafica 24: ;Ha recibido apoyo de las siguientes personas?

Si hacemos referencia al reconocimiento del grado de minusvalia de estos
pacientes, este hecho adquiere mucha importancia, ya que de ello va a de-
pender el que tengan mas o menos prestaciones para afrontar su situacion.

Los datos de nuestro estudio muestran que, el 70% de ellos/as tienen re-
conocido el grado de discapacidad o lo han solicitado. EI 45% tienen asigna-
do el 33-64% de minusvalia, sélo el 15% tienen reconocido un grado de dis-
capacidad superior al 65%. Este tema, sobre los grados que se le asignan a
los pacientes con ER, es un debate que se encuentra actualmente abierto a
nivel nacional, las peculiaridades de este tipo de enfermedades no son co-
nocidas por los evaluadores en muchas ocasiones y esta circunstancia hace
que los afectados no sean visibles como ciudadanos con discapacidad, sino
solo como pacientes (Huete et al., 2009), siendo incluso, una de las cuestio-
nes que mas le ayudarian a llevar mejor su enfermedad a los enfermos con
la Enfermedad de Andrade, el que existiera una clasificacion diferente para
asignar las pensiones, en el 35% de los casos.

Una de las cuestiones, que también nos preocupan, es la discriminacion
que puedan o no sufrir este colectivo debido a su enfermedad; en nuestro
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estudio, como observamos en la siguiente grafica, podemos observar que
en su gran mayoria no han sufrido discriminacion; sin embargo, también
algunos refieren sentirse “a veces” discriminados por sus amigos, vecinos
o personas desconocidas (en el 25% de los casos) o uno de los datos que
mas llaman la atencion, que el 35% de estas personas se ha sentido “mu-
chas veces” discriminadas por el sistema sanitario y los médicos. Si inda-
gamos en otros estudios sobre este tema, realizados con pacientes con ER
en general, sobre la discriminacion que perciben en el ambito sanitario, esta
discriminacién se relaciona proporcionalmente, al tiempo que han tardado
en recibir el diagnostico o el grado de discapacidad que tienen e inversa-
mente proporcional al nivel de ingresos (Ancochea et al., 2018); profundizar
en estas cuestiones son importantes en futuros estudios, ya que llama la
atencion que las personas enfermas se puedan sentir discriminadas por los
profesionales sanitarios que las tienen que atender o por el sistema publico
donde tienen que ser tratadas en numerosas ocasiones.

“Nos tienen (refiriéndose al sistema sanitario), como conejillos de india de
un lado para otro y se creen que nos gusta quejarnos, nos mandan de un sitio
a otro” (Hombre enfermo, 35 anos).

Por su pareja 5.0 25.0%

Por sus amigos/as 25.0% 15.0%

Por compafieros/as deltrabajo  10.0% 35.0%

Por vecinosde su localidad 25.0% 20.0%

Por personas desconocidas 25.0%

Por personal médico . 15.0%
Por sistema sanitario - 15.0%

M Muchas veces Algunavez M Nunca NS/NC

15.0%

20.0%

20.0%

Grafica 25: Por parte de quién, ha sentido discriminacion debido a su enfermedad
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En cuanto a los aspectos que mas les preocupan a las personas enfer-
mas, como observamos en la siguiente grafica, es: en primer lugar la en-
fermedad (55%); el trasplante, en el 45% ( tener en cuenta que la mayoria
de los enfermos del foco, como hemos comentado anteriormente han sido
trasplantado) y en tercer lugar, su mayor preocupacion es la situacion eco-
némica (35%).

Padre -_ 55.0%
Situacién econdémica _ 30.0%

M Mucha " Poca M Nada NS/NC

Situacién laboral

Laenfermedad

Grafica 26: Cuestiones que mas le preocupan debido a su enfermedad

En cuanto a la aceptacién o no que tiene la familia a la enfermedad,
observamos segun nuestros datos, que en su mayoria, 85% de los casos,
opinan que sus familias llevan bien la enfermedad porque se han adaptado
a vivir con ella; por el contrario el 10% afirman que, llevan mal la enfermedad
porque no logran adaptarse a vivir con ella.

“Mi familia ¢que va hacer?, ya esta acostumbrada a esto, son muchos
afios, ya ven normal, los médicos, las operaciones, las pruebas [...], quien me
iba a decir a mi esto, que yo antes nunca habia ido a un médico”. (Hombre
enfermo, 77 anos).

Si profundizamos en la familia, para conocer la relacién o afectacién que
tienen con la enfermedad, debido al caracter hereditario de la Enfermedad
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de Andrade, observamos, que el 40% de los padres, han desarrollado la
enfermedad y en el 10% son portadores asintomaticos; sin embargo, solo
el 15% de las madres tienen la enfermedad y el 5% son portadoras asinto-
maticas. En mas de la mitad de los casos (55%), han sido los padres (figura
masculina), quienes le han trasmitido la enfermedad, mientras que solo en
el 20% de los casos, la han heredado de sus madres. Destacando, que en
el 15% de los casos, desconocen quién de sus progenitores les ha trasmi-
tido la enfermedad,(datos que observamos en la siguiente tabla y grafica);
circunstancia que coincide con el hecho de que esta enfermedad, en el foco
de Valverde, es relativamente nueva (desde 1999); por lo que, algunos de
los familiares han podido fallecer por causa de la enfermedad, pero no es-
taban diagnosticados o en otros casos, sus progenitores, aunque tuvieran
la mutacion no se les ha desarrollado y no sabian que la padecian , ambas
situaciones como consecuencia del desconocimiento que ha existido de la
enfermedad de Andrade en el foco.

“Ahora que tengo yo la enfermedad, sé que mi madre también podia tener-
la, antes de fallecer, ella tenia siempre muchas diarreas y sintomas parecidos
alos mios, pero pensabamos que era la edad “. (Mujer enferma, 52 afios. Hija
de posible enferma sin diagnosticar).

NS/NC

Tabla 18: ;Sabe quién de sus familiares S
le ha transmitido la enfermedad?

N %
Padre 1" 55,0% Madre

30,0%

Madre 6 30,0%
NS/NC 3 15,0%
Total 20 100,0%

Grafica 27: ;Sabe quién de sus familiares le
ha transmitido la enfermedad?

Hoy dia, los enfermos en su mayoria (85%) si animan a sus familiares a
que se realicen las pruebas para conocer si tienen la enfermedad, frente a
un 10%, que deciden no alentar a sus familias a realizarse dichas pruebas.
En el mismo sentido, en el 80% de los casos, creen que es necesario que los
enfermos o enfermas que decidan tener descendencia, se realicen el diag-
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nostico genético preimplantacional para evitar la enfermedad en sus futuros
hijos o hijas y que éste procedimiento deberia costearlo la seguridad social.

“Mi hija es todavia pequefia, pero el dia que cumpla los 18 afios, se hace
la prueba, si o si, porque yo quiero que si ha heredado la enfermedad, la coja
en los primeros sintomas, para que tenga las menos afectaciones posibles”
(Mujer, 44 anos. Esposa de enfermo con hija menor de edad).

Como podemos apreciar en la siguiente grafica, son los hermanos y herma-
nas (65% y 55% respectivamente) los que se realizan mayormente estas prue-
bas, de éstos, el 5% de los hermanos prefieren no conocer si pueden padecer
la enfermedad; en cuanto a los progenitores, ambos en el 50% de los casos, si
deciden conocer si padecen la enfermedad frente a un 10% que no lo desea.

Sus hijos e hijas (35% y 20% respectivamente), si se realizan las pruebas
frente a un 10% en ambos que no se la realiza, en este caso, hay que tener
en cuenta que algunos de los enfermos que han participado en nuestro es-
tudio, sus hijos o hijas eran menores de 18 afios y por tanto, aun no pueden
someterse a estas pruebas. Esta apreciacion también hay que tenerla en
cuenta, cuando el 40% de nuestro estudio, dice no saber si ha trasmitido o
no la enfermedad a sus descendientes. Otro 40%, dicen no haberla trasmi-
tido y sin embargo, un 20%, si la han trasmitido, en dos de los casos a sus
hijas y otro caso, a su hijo.

Madre

Hijo 5,0

Hija 10,0

Hermana

Tia
Tio
Primo

Prima _

HSI mNo Prefierennorealizarse las pruebas  Proximamente se la realizaran = NS/NC © Padre

Grafica 28: ¢ Se han realizado sus familiares las pruebas para comprobar que tienen la enfermedad?
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Aunque vemos en la grafica anterior que algunas personas no estan dis-
puestas a realizarse las pruebas; es importante. Otros estudios clinicos rea-
lizados a nivel europeo, expresan que, es esencial conocer esa informacion,
para reconocer de forma temprana la enfermedad, en caso de que las prue-
bas determinaran que son portadores, porque el afrontar la enfermedad en
las primeras fases, permitiria un tratamiento mas efectivo para los enfermos
y las enfermas (Obici et al., 2016).

Sin embargo, no es menos cierto, lo que recogen otros estudios de carac-
ter mas social; por ejemplo, estudiando la enfermedad de Huntington, donde
mencionan consecuencias como rupturas de parejas o sintomas depresivos
o estrés, intentos de suicidio y/o hospitalizacién psiquiatrica, incluso oculta-
cion del diagndstico en el ambito laboral, cuando el test le da como positivo
y se convierten en portadores de la enfermedad (Rivera, 2010).

“Me gustaria que mi hijo se la realizara, pero no puedo obligarlo, es ma-
yor de edad y tiene que estar convencido, porque es capaz de coger una
depresion. El le da muchas vueltas a la cabeza y si fuera positivo se pondria
enfermo solo de pensarlo”. (Mujer enferma, 69 afos).

“Mis cuatro hijos se la han hecho (refiriéndose a las pruebas ), yo lo pre-
fiero”. (Mujer, 59 afos. Esposa de enfermo).

Aspectos sociales

Una de las caracteristicas de las ER es, la dispersion de afectados geo-
graficamente, algo que provoca desconocimiento de la enfermedad y ais-
lamiento (Del Barrio & Castro, 2008). En este caso, al ser Valverde, uno
de los dos focos endémicos a nivel nacional, existe mas conocimiento de
la Enfermedad de Andrade, que en otras localidades donde se dan casos
aislados de enfermos. Mas de la mitad de los enfermos y enfermas (60%),
opinan que en Valverde, existe suficiente informacion de la enfermedad de
Andrade, frente al 30% de ellos que cree que “no”.

“Cada vez hay mas informacion en el pueblo, pero todavia sigue habiendo
gente a la que le tenemos que explicar qué es, porque nunca han oido hablar
de ella (refiriéndose a la enfermedad)”’. (Hombre, 74 afios. Suegro de enfermo).

“Yo no tenia ni idea de qué era esa enfermedad, hasta que mi amiga em-
pezo6 con la enfermedad”. (Mujer, 64 afos. Amiga de mujer enferma).

“Mi padre la tenia y yo sabia como era, porque vivi todo el proceso hasta
que fallecid sin tratamiento [...], cuando se me entumecieron los pies, dije. la
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tengo (la enfermedad) y fue todo rapido hasta el trasplante”. (Mujer, 50 afios.
Hija hombre enfermo. 46 afos).

Este hecho, les ha beneficiado a la hora de tener conocimiento de la en-
fermedad antes de padecerla. En este caso, el 75% de las personas enfer-
mas, habian oido hablar de la enfermedad de Andrade antes de padecerla,
la informacién la obtuvieron fundamentalmente de un familiar (85,7%), o de
la asociacion de pacientes (43%). También la mayoria de ellos (70%), co-
nocian las caracteristicas de esta enfermedad por sus familiares (66,7%) o
porque al existir muchos casos en la localidad “es muy conocida en Valver-
de” (46.7%), como observamos en al siguiente grafica.

NS/NC, 5.0%

Un familiar, 66.7%

s muy conocida en mi
localidad, 46,7%

No, 25.0%

Conozco a alguien que
lapadece, 26.7%

Grafica 29: 4 Conocia las caracteristicas de la enfermedad antes de padecerla usted? ;De quién ob-
tuvo esa informacion?

Sin embargo, si les preguntamos por la informacion que tienen los profe-
sionales sanitarios, la mitad de los enfermos y las enfermas del foco, pien-
san que los médicos de atencién primaria de Valverde no tienen suficiente
informacion de la Enfermedad de Andrade, aunque el 45% de ellos creen
que si la tienen. Esta situacion les genera, no solo a los enfermos de An-
drade, sino a los de las enfermedades raras en general, una situacién de
inseguridad frente al sistema sanitario, que les perjudican a la hora de en-
frentarse a la enfermedad (Huete et al., 2009; Ancochea et al., 2018), y este
hecho, puede estar relacionado con la discriminacion que nos dicen sentir,
como hemos comentado anteriormente, tanto por el sistema sanitario, como
por los profesionales sanitarios; de ahi que busquen informacién por otros



medios, que les proporcionen la seguridad y confianza que necesitan, en
estos casos, las asociaciones de pacientes se convierten en las maximas
fuentes de informacion y de apoyo (Del Barrio & Castro, 2008; Seco & Ruiz,
2016; OBSER, 2018); tambien en el caso de Valverde, la totalidad de las
personas encuestadas conocen la existencia de la asociacion y han reci-
bido apoyo de ella; considerando, el 90% de los enfermos y enfermas, que
es necesario su existencia y han reconocido que, como observamos en la
siguiente tabla y grafica que: han recibido apoyo en primer lugar, el apoyo
moral que necesitan (~90%), apoyo personal (~85%), y/o incluso apoyo eco-
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némico y psicoldgico (ambos en cerca del 60% de los casos).

“iGracias a la asociacion! Me enteré que existia, fui y me dijeron qué tenia
que hacer y a qué medicos ir [...], la asociacién llamé al medico de Huelva y

me atendieron”. (Hombre enfermo, 42 afios).

“A nosotros nos han ayudado mucho (refiriendose a ASVEA), porque no
trabajabamos ninguno de los dos y cuando tuvimos que ir al médico, nos

pago los gastos” (Mujer, 38 afios. Eposa de enfermo).

“Fue nuestro mayor apoyo (refiriendose a ASVEA), porque sabian mas
que los medicos y tenian toda la informacién de los avances, ademas, ellos
sabian como me sentia, porque tambien tenian la enfermedad”. (Hombre en-
fermo, 32 afos).

Tabla 19: Tipos de apoyo recibido de

ASVEA

%
Apoyo moral 89.5%
Apoyo personal 84.2%
Apoyo econémico 57.9%
Apoyo psicoldgico 57.9%

la asociacién

Base: Han recibido algun tipo de apoyo de

De un tiempo atras, cada vez ha cogido mayor importancia la labor que
vienen desempefando las asociaciones de pacientes prestando apoyo al
colectivo de personas afectadas por una ER, considerando que, esta estruc-

89.5%

Apoyo moral

Apoyo personal 84.2%

Apoyo econémico 57.9%

Apoyo psicoldgico 57.9%

Gréfica 30: Tipos de apoyo recibido de ASVEA
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tura, otorga bienestar social a los enfermos y enfermas (Del Barrio & Castro,
2008), ademas de que sus conocimientos y sus experiencias en primera
persona, aportando una informacion muy importante a la hora implemen-
tar planes, disenar politicas sociales y aportar datos muy valiosos para las
investigaciones (Rare Barometer, 2018). De ahi, que se estén incluyendo,
cada vez mas, a pacientes en redes donde se estudian las ER, por ejemplo,
a nivel Europeo en programas que tiene en marca EURORDIS; a nivel na-
cional, en el trabajo desarrollado en la Estrategia de enfermedaes raras del
Sistema Nacional de Salud y a nivel autondmico, en el grupo de apoyo crea-
do en noviembre de 2017, para hacer un seguimiento al Plan de Atencién a
personas afectadas por Enfermedades Raras de la Junta de Andalucia.

En contraposicion, igual que nos afirman que tienen mucha informacion de
la asociacion de pacientes de Valverde, ASVEA; cuando les preguntamos so-
bre el conocimiento que tienen de otros servicios, ese conocimiento, se centra
fundamentalmente, en los avances de la enfermedad (65%) y en los médicos
expertos de ésta (60%); sin embargo, tienen poca o ninguna informacion en
otros servicios, como los servicios sociales (65%), ayudas econdmicas (70%)
o los derechos a los que pueden acceder por padecer una ER (70%); esta
cuestion es preocupante, ya que pueden estar desaprovechando oportunida-
des y recursos a sus disposicion, por carecer de dicha informacion.

Si le preguntamos sobre la necesidad que tienen de otros profesionales,
para atender sus necesidades, como podemos observar en los siguientes
datos, el 50% de ellos piensan que necesitarian ayuda de otros profesiona-
les para llevar mejor su enfermedad.

“Esta enfermedad tiene muchos inconvenientes, no solo los médicos, sino
alguien que nos oriente, para saber a qué puerta llamar para poder solicitar ayu-
das, que a lo mejor hay y no sabemos”. (Mujer, 40 afios. Esposa de enfermo).

Tabla 20: ¢ Necesitaria ayuda de

otros profesionales? NS/NC
N % 30,0%

Si 10 50,0%

No 4 20,0%

NS/NC 6 30,0% No

Total 20| 100,0% 200%

Gréfica 31:¢Necesitaria ayuda de otrosprofesionales?
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Aspectos socioeconémicos

La situacién econdmica que identifica a las personas enfermas del foco de
Valverde, corresponde a familias, en la que el 75% de las unidades familia-
res, obtienen entre 600€ y 2.000€ mensuales. Este porcentaje se divide pro-
porcionalmente igual entre las cantidades de 600 a 1000€, de 1.001 a 1.500€
y desde 1.501 a 2.000€, con el 25% respectivamente en cada uno de los in-
tervalos. Solo una de las familias reciben entre 2.501 y 3.000€ y otra de ellas
entre 3.001 y 4.000€ mensuales, como se reflejan en la siguiente grafica.

entre 600 y 1.000¢ [ 5 0%
entre 1.001€y 1.500¢ |5 0%
entre 1.501€y 2.000¢ [ 5 0%
Entre 2.001€y 2.500¢ [N 10.0%

Entre2.501€y 3.000¢ [l 5.0%

Entre 3.001€y 4.000€ [l 5.0%

Ns/NC - [ 5.0%

Gréfica 32: ¢ Cual es la cantidad mensual que recibe su unidad familiar?

Segun los datos, seis de cada diez (60%) personas enfermas, reciben
una pension contributiva de invalidez y el 20% beneficios fiscales de IRPF
y/o ayudas para la adquisicion de medicamentos; en un caso (5%) no reci-
be ninguna prestacion. Con estos ingresos, tienen que hacer frente a unos
gastos provocados por la enfermedad, como: adaptaciones a la vivienda,
traslados y un largo etc. de imprevistos, generando éstos, un gran impacto
econémico en la familia (Flores, 2017). Nuestros datos recogen que estos
enfermos en el 85% de los casos, no han realizado adaptaciones de su
vivienda, solo una familia las ha realizado; otras dos, reconocen haber ne-
cesitado hacer adaptaciones, pero por falta de recursos econémicos, no las
han hecho.

En cuanto a la necesidad que tienen las personas enfermas de trasla-
darse para recibir sus tratamientos, el 55% de ellos, tienen que desplazarse
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fuera de su localidad. El 45%, lo hacen entre 1 y 2 veces a lo largo de un
ano, otros entre 3 y 8 veces o mas de 10 veces (25% en ambos casos). Si
hablamos de traslados fuera de su provincia, aumenta la cifra, el 65% de los
enfermos y enfermas. En este caso, a lo largo de un afno, el 40% de ellos, lo
hacen entre una y dos veces y en la misma proporcion, entre tres y ocho ve-
ces. Uno de los enfermos, se traslada incluso mas de 10 veces al afio, fuera
de su provincia para recibir la asistencia sanitaria que necesita. En cuanto
a los traslados fuera de su comunidad, es decir, fuera de Andalucia, nos
encontramos que el 30% tiene esa necesidad; en estos casos el 25%, entre
una y dos veces y el 5%, entre tres y ocho veces y en la misma proporcién
mas de diez veces. Por tanto, concluimos que mayormente, el tratamiento
lo reciben fuera de su provincia, aunque otros, fuera de su comunidad, por
lo que estas circunstancias, hacen que necesiten desembolsar una serie de
gastos econdmicos importantes que repercuten en la economia familiar.

NS/NC Mas de
5.0% 10 veces
5

Mas de
10veces
25.0%

Entre3y
8veces
40.0%

Grafica 33: A lo largo de un afio, jcuantas veces Grafica 34: A lo largo de un afio, ¢cuantas veces
se traslada fuera de su localidad para recibir asis- se traslada fuera de su provincia para recibir asis-
tencia sanitaria? tencia sanitaria?

Més de
10veces
5.0%
Entre3y
8veces
5.0%

Grafica 35: Alo largo de 1 afio, jcuantas veces se traslada
fuera de su Comunidad para recibir asistencia sanitaria?
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9.1 PORTADORAS Y PORTADORES ASINTOMATICOS
EN VALVERDE DEL CAMINO

Podemos comprobar que, un 25% de las familias, son portadoras asin-
tomaticas. Su perfil corresponden, en el 56,25%, a hombres y en el 43,75%
a mujeres. La edad media es de 48,25 afios estando entre los valores mini-
mos de 21 afos (hombre) y maximo de 78 afios (hombre), todos vecinos de
Valverde del Camino.

El parentesco con respecto al enfermo es: padre (n=3), madre (n=2), her-
mano (n=4), hermana (n=1), hijo (n=2), hija (n=3) y otro (n=1). La mitad de
ellos, conoce que es su padre, quien le ha trasmitido la enfermedad; frente
al 37,5% que la ha heredado de su madre; sigue existiendo un 12,5%, que
desconoce cual de sus progenitores les ha trasmitido la mutacion, porque
al fallecer ambos progenitores, sin conocer la enfermedad, es imposible ya
saber quien de ellos podia haberla padecido.

“No sé quien la podia tener (haciendo referencia a sus progenitores),
ellos murieron, cuando yo era pequefa [...] esto no se conocia “ (Mujer enfer-
ma, 50 afios).

Tabla 21: ; Sabe quién le ha trasmitido la enfermedad?

N %
Padre 8 50,0%
Madre 6 37,5%
NS/NC 2 12,5%
Total 16 100,0%

En cuando a la percepcidn que tienen los portadores o portadoras asinto-
maticas, sobre conocer esta informacion, en el 87,5% cree que es necesario
que las familias de las personas enfermas, se realicen las pruebas para
conocer su posible condicion de portador o portadora y las personas que ya
se han realizado las pruebas, se la volverian a realizar. Admiten, el 81,2%
de estas personas, que “llevan bien conocer la informacién”; aunque por otro
lado, el 43,6% dice haberlo pasado “mal al principio, pero ya se han adapta-
do” y el 37,6% dice que lo llevan “bien, porque tenemos mucho control por
parte del personal médico”. Por estas cuestiones, la mayoria de ellos (cerca
del 70%), opinan que es “positivo” para su futuro disponer de esta informa-
cion; sin embargo, una persona piensa que es negativo, en este caso tres
personas han preferido no contestar, como vemos en la siguiente grafica.
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“Cada uno lleva esta informacion de una manera, mi hijo es muy aprensivo
y si supiera que tiene la enfermedad, tendria sintomas sin tenerlo [...] me gus-
taria que se la hiciera (refiriendose a las pruebas) pero tengo que respetarlo
si no quiere” (Mujer 55 afios. Esposa de enfermo).

“Es bueno que lo sepan, asi en el momento que se detecten algo, le ponen
el tratamiento” (Mujer, 67 afios. Tia de enfermo).

Negativ
o

Grafica 36: ¢ Como sera para su futuro conocer que es portador/a?

Haciendo referencia a esta cuestion, mas alla que la mayoria de las per-
sonas portadoras, como hemos visto, consideren, que es positivo conocer
esta condicion; existen estudios clinicos (Obici et al., 2016) que coinciden
con ellos, dejando ver los beneficios que supone conocer anticipadamente
esta condicién de portador o portadora, tanto para los tratamientos de la
enfermedad en etapas iniciales, como para el seguimiento de la aparicién
de los primeros sintomas. Dichos estudios, reconocen que se debe seguir
trabajando en definir adecuadamente el protocolo de actuacién a aplicar y
consideran que esta situacién es fundamental abordarla desde un equipo
multidisciplinar, que preste un acompafnamiento a estas personas durante
todo el proceso de consejo genético, siendo consciente, que esta informa-
cion, ocasiona un importante impacto psicologico en los posibles portadores
y portadoras (Paneque Herrera, 2008; Obici et al., 2016; Lopes et al., 2018).
Se ha compartido esta misma situacion, en otras enfermedades genéticas,
como la enfermedad de Huntington, que apuntan en el mismo sentido, la
realiazcion de dicho test , requiere una reflexion profunda, ademas deben
de estar en condiciones psicolégicas adecuadas para poder aceptar una
respuesta positiva como portador, ya que ese hecho supondra cambios re-
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levantes que hay que tener en cuenta, no solo en el bienestar social, sino
en el trabajo, la familia, los estudios..., de ahi que algunas personas decidan
no estar preparadas para realizarse el test y poder recibir una informacién
para la cual no estan preparadas (Paneque Herrera, 2008; Rivera Navarro,
2010), algo que es totalmente respetable.

Sin embargo, como hemos visto, en Valverde, solo una persona, considera
que ha sido negativo para ella conocer la informacién, a esto hay que anadir
que tres de ellos o ellas han respondido a la opcion no sabe 6 no contesta.
Seria interesante seguir profundizando en esta cuestion en futuros estudios.

Para finalizar, los portadores de nuestro estudio, para superar esos cam-
bios y asimilar de la mejor manera posible, la nueva situacion generada por
la informacién de saber que son portadores, buscan apoyos principalmente
en su familia mas cercana y segun ellos, mayormente, son sus parejas, en
el 61,5% de los casos y sus madres (46,2%), siendo éstas, las personas que
les prestan mas apoyo en estos momentos complicados de su vida.

Padre 23.1%

Madre

46.2%

Pareja 61.5%

Hijo 23.1%

15.4%

Hija

Familiar 30.8%

Grafica 37: Su mayor apoyo familiar en estos momentos

Dicho esto, los portadores asintomaticos son conscientes de las reper-
cusiones negativas que tienen al ser portador de la esta enfermedad, por-
que en su familia, puede que hayan vivido la situacién con otro familar; sin
embargo, casi la totalidad de ellos, como vemos en la siguiente tabla, si se
volverian a realizar las pruebas para conocer esta informacion.

“Tengo muy claro que me volveria a realizar la prueba, porque estoy vi-
viendo la enfermedad con mis dos hermanos y asi, la detecto a tiempo. Yo
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estoy asistiendo a las consultas en Huelva, y me han dicho que si tengo algun
sintoma, antes de la proxima revision, se lo comunique”. (Mujer portadora
asintomatica, 56 afios. Hermanos enfermos).

Tabla 22: Ahora que conoce el resultado de su pruebas, si tuviera
que volver a decidir si realizarsela, ;qué decision tomaria?

N %
Realizarme las pruebas 14 87,5%
NS/NC 2 12,5%
Total 16 100,0%

9.2. LA VIDA DE UN FAMILIAR CON LA ENFERMEDAD DE ANDRADE

En este caso, la muestra que ha participado en nuestro estudio, cum-
plimentando el cuestionario Nivel 1-F, ha estado formada por familiares y
amigos, con distintos grados de consanguinidad, algunos forman parte de la
unidad familiar y otros, de la familia extensa; todos ellos tienen un denomi-
nador comun, conocer muy bien a las personas enfermas y haber vivido la
enfermedad con ellas.

Dicho esto; como podemos observar en las siguientes tablas y graficas,
nos encontramos con un perfil familiar sociodemografico que correspon-
de mayormente, al sexo femenino, el 54,7% y con una edad media de
49,70 afios, estando concentrado la mayor proporcion entre los 35-49 afios
(40,6%). Nacidos en Valverde del Camino, el 53,1% de ellos. El 46,9%,
han cursado estudios de educacion primaria. EI grupo mas amplio, con el
23,4%, es el correspondiente a “otros”, que esta formado por: suegros/as,
cufadas, nietas, sobrino/as, primos/as; seguido del formado por las pare-
jas de las personas enfermas (15,6%), y a continuacion el grupo de hijos
varones (10,9%). El 35,9% de la muestra forma parte de su unidad familiar
y conviven con ellas.
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Tabla 23: Edad
%

18-34 arios 11 17.2%
35-49 afios 26 40,6%
50-64 afios 24 37,5%
Ns/Nc 3 4,7%
Total 64 100,0%
Media 49,70

Grafica 38 :Sexo

Espose/ porcie [ 15 <
Esposo/ pareja [ 4,7%
Padre _ 4,7%
Madre | ©.4%
Hijo [ 10,9%
Hija [N 78%
Hermano [N 6.3%
Hermana [N 6.3%
Amigo [N 7,8%
Amiga [ 3,1%

Otros | —3 4%

Grafica 39: Parentesco con el enfermo o enferma, de las persona que realiza el cuestionario Nivel-1 (familiares)

sevia [l 4.7%

Zalamea la Real I 1,6%
Alicante I 1,6%
Madrid ] 1,6%
Riotinto - 4,7%
NS/NC - 10,9%

Gréfica 40: Ciudad de Nacimiento
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Estudios primarios incompletos - 12,5%

Educacién primaria
Segunda etapa de educacién - 17.2%
secundaria con orientacion general !

Educacion superior

6,9%

21,9%

NS/NC 1,6%

Grafica 41:Nivel de estudios

Grafica 42: ¢ Vive usted en el mismo domicilio de la persona enferma?

En cuanto al perfil laboral de las familias, cuando le diagnosticaron la en-
fermedad a su familar, estaban trabajando en la empresa privada el 31,3%
de ellas, como obsevamos en la siguiente tabla:

Tabla 24: ;En qué situacion laboral se encontraba o

; . " N %o
cuando le diagnosticaron la enfermedad a su familiar?
Administracion publica 10 15,6%
Empresa privada 20 31,3%
Autonomo 7 10,9%
Desempleo 12 18,8%
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Estudiando 1 1,6%
Otra 11 17,2%
NS/NC 3 4,7%
Total 64 100,0%

Después de conocer el perfil de la familia, los datos nos revelan, como
han vivido la enfermedad de su familiar y sus opiniones al respecto. Los pri-
meros sintomas que le detectaron a sus enfermos; como observamos en la
siguiente grafica, han sido: alteraciones en las extremidades inferiores, con
pérdida de sensibilidad (68,8%) y calambres (64,1%); alteraciones digesti-
vas, principalmente diarrea (60,9%) e incluso alteraciones en la sudoracion
(35,9%). Coincidiendo en este caso, con opinion de los enfermos cuando
afirman, como hemos visto anteriormente, que sus primeras afectaciones se
producen en alteraciones en extremidades inferiores, calambres, pérdida de
sensibilidad.

“Un dia estaba calentandose los pies en la chimenea y empezamos a oler
goma quemada [...] no se di6 cuenta, se habia quemado la planta del pie”.
(Mujer, 59 afios. Esposa de enfermo).

“Era muy bruto trabajando cuando estaba en su huerto, pero ultimamente
yo observaba que hacia muchos descansos”. (Mujer, 55 afios. Esposa de
enfermo).

“Perdio mucho peso, muy rapidamente, no sabia lo que le pasaba” (Mujer,
44 anos. Esposa de enfermo).

“Al principio creia que tenia gastroenteritis, pero ya llevaba demasiado
tiempo con diarreas, no era normal”. (Hombre, 74 aios. Cufiado de enfermo).

“Aunque comparten sintomas comunes entre los enfermos, tienen mas
unos que otros, unos tienen dolor en las piernas, otros calambres, otros no
sienten nada en los pies y otros tienen hipersensibilidad, [...] no sabes exac-
tamente como empieza”. (Mujer ,41 afios. Cufada de enfermo).
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Gréfica 43: 4 Cuales fueron los primeros sintomas que le noté a su familiar?

Una vez que aparecen los primeros sintomas, hemos visto, que pasan
por un largo periodo de tiempo, hasta que llegan a diagnosticarles la Enfer-
medad de Andrade, en este caso, sus familias, estan convencidas de que
ese tiempo, les ha ocasionado consecuencias en el estado de salud de las
personas enfermas. El 98,2%, opinan que los enfermos han tenido un agra-
vamiento de la enfermedad; un 35,1% de las familias, piensan que las per-
sonas enfermas han recibdo tratamientos inadecuados innecesarios; y en
otros casos, las familias creen que durante ese periodo de tiempo, hasta
que lograban un diagndstico, las personas enfermas han tenido afectacio-
nes psicolégicas, como depresion (33,3%) e incluso han necesitado apoyo
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psicologico profesional (24,6%), datos que se recogen en la siguiente tabla.
Estas apreciaciones de sus familiares, coinciden con la de los propios enfer-
mos, como hemos expuesto anteriormente, aunque los enfermos, posicio-
nan las afectaciones psicologicas en un segundo lugar, reconociendo ese
periodo de incertidumbre muy duro psicologicamente.

Agravamiento 98.2%

Apoyo psicoldgico 24.6%

Tratamientos

0
inadecuados 35.1%

Depresién 33.3%

Gréfica 44:;Ha tenido su familiar enfermo, consecuencias debido al retraso del diagnéstico?

Una vez que tienen el diagnostico, como hemos expuesto anteriormente,
sienten alivio, tanto los enfermos como las familias, porque han logrado po-
ner nombre a sus sintomas, al igual que ocurre en otras ER. En el caso de la
Enfermedad de Andrade, el siguiente paso es, acceder al tratamiento, pero
como sabemos no es definitivo, ni desaparece totalmente la enfermedad,
aunque si son tratamientos muy esperanzadores para llevar una vida lo mas
normalizada posible con una enfermedad crénica. En este sentido, el 39,1%
de los familiares creen que la enfermedad se les ha estabilizado y un 28,1%
cree que incluso le han mejorado, muchos de los sintomas que padecian.
Esta opinién coincide con la que tienen los propios enfermos y enfermas
sobre esta cuestion, como hemos recogido anteriormente, en el perfil del
enfermo o enferma.

En cuanto a los datos sobre la vida laboral de los familiares, los mayores
porcentajes, los encontramos, en que las familias: en el 46,9% de los casos,
no han tenido necesidad de solicitar una flexibilidad horaria; el 70,3% no han
tenido que cambiar de trabajo y el 73,4% no han perdido oportunidades la-
borales como consecuencia de la enfermedad de su familiar. Si tenemos en
cuenta otros estudios, sobre las repercusiones de las ER en la vida laboral
de las familias, apuntan la figura femenina como cuidadora informal princi-
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palmente, y los costes que este papel supone para su vida laboral y personal
(Mateo et al., 2000; Larrafiaga et al., 2008; Huete et al., 2009; Flores et al.,
2017; Ancochea et al., 2018).

Por tanto, si tenemos esto en cuenta y volvemos a ver nuestros datos,
centrandonos en las personas que viven en el mismo domicilio del enfermo
que es el 35,9% de nuestra muestra, observamos que corresponde a los
porcentajes de familiares que afirman haberles repercutido la enfermedad
de su familiar en su vida laboral; vemos como el 20,3% (7 mujeres y 6 hom-
bres) han necesitado flexibilidad laboral; han tenido que cambiar de empleo
el 10,9% ( 5 mujeres y 2 hombres) han tenido que cambiar de empleo; el
14,1% (7 son mujeres y 2 hombres), han perdido oportunidades laborales y
el 6,3% personas (todas mujeres) han tenido que reducir su jornada laboral;
estas personas que nos trasladan cambios laborales, como extraemos de
nuestros datos, ocupan los roles de parejas femeninas, madres, hijas y her-
manas; coincidiendo en este caso con los estudios a los que hemos hecho
referencia sobre las ER en general.

Tabla 25: En el caso de que estuviera
trabajando cuando le diagnosticaron Tabla 26: ¢Ha tenido que cambiar de
la enfermedad a su familiar, ¢necesité empleo debido a la enfermedad de su
mas flexibilidad durante su jornada? familiar?
N % N %
Si 13 20,3% Si ! 10.9%
No 45 70,3%
No 30 46,9%
NS/NC 12 18,8%
0,
NS/NC 21 32,8% Total 64 100,0%
Total 64 100,0%
Tabla 27: ;Ha perdido oportunidades Tabla 28: ;Ha tenido que cambiar de
laborales debido a la enfermedad de su trabajo o reducir su jornada laboral de-
familiar? bido a la enfermedad de su familiar?
N % N %
Si 9 14,1% Si 4 6,3%
No 44 68,8% No 47 73,4%
NS/NC 11 17,2% NS/NC 13 20,3%
Total 64 100,0% Total 64 100,0%
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En cuanto a la vivencia personal que tiene la familia de la enfermedad,
coinciden con la que tienen los enfermos. Las familias, sienten en primer lu-
gar, alivio, cuando conocen el diagndstico (como hemos visto anteriormente)
y reconocen que el mayor apoyo para la persona enferma son sus parejas
(65,6%), la asociacion (43,8%) y sus madres (34,4%), coincidiendo en este
caso también, con las personas enfermas.

Cuando le preguntamos a las familias, en qué aspectos, creen que han
sufrido mas cambios los enfermos; sefalan en primer lugar, en las relacio-
nes de pareja (59%), seguido de aficciones y deportes (ambas 56,4%), y
dejando en tercer lugar, los cambios laborales (48,7%); sin embargo, no
coincide con la apreciacién de los enfermos, que sefalan en primer lugar,
los cambios laborales, seguidos de las aficciones y en la proporcién mas
pequena (14,3%) en sus parejas y amigos.

Si profundizamos en esta informacion, sobre los cambios en las “relacio-
nes de pareja”, el 59% de la familia (que hemos apuntado anteriormente),
corresponde a 23 personas; 14 mujeres (7 esposas, 2 madres y 5 otros)
y 9 hombre (1 esposo, 1 padre, 2 hijos, 4 hermanos y 1 amigo); por tanto,
son principalmente las mujeres y parejas de los enfermos, las que tienen en
cuenta, en primer lugar las relaciones de pareja, como uno de los aspectos
principales en los que ha fufrido cambios los enfermos, que si n embargo los
propios enfermos, no nos trasladan, como primera opcion.

“Nos ha cambiado la vida en todo y por todo”. (Mujer, 44 anos. Esposa de
enfermo).

Preguntandoles a los familaires sobre sus propios cambios, como conse-
cuencia de la enfermedad de su familiar, un 56% nos dicen “no” haber su-
frido cambios debido a la enfermedad de su familia; sin embargo, el 35,9%
que dice haber sufrido cambios, han sido principalmente en las aficciones
(78,9%), el trabajo (68,9%), en los amigos (63%) y en sus parejas (57,9%)
como vemos en la siguiente grafica.

“Yo no he notado tantos cambios por la Enfermedad de Andrade, porque
él ya tenia otras afectaciones que lo limitaban”. (Mujer, 41 afios. Esposa de
enfermo).

“Nosotros no podemos salir mas de dos horas, porque las diarreas se lo
impiden”.(Mujer, 44 anos. Esposa).

“El no me quita nada, pero si los amigos quedan y yo sé, que él no va a
estar agusto en ese sitio, nos sacrificamos mi hija y yo, y le decimos a los
amigos que no vamos por cualquier excusa”. (Mujer, 44 afios. Esposa).
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NS/NC, 7.8%

Pareja, 57.9%
Amigos, 63.2%
Si, 35.9% Trabajo, 68.4%
Aficiones, 78.9%

Deporte,52.6%

Grafica 45: ; Ha cambiado algunos aspectos de su vida debido a la enfermedad de su familiar?; Cuales?

En cuando a la discriminacion que han podido sufrir los enfermos y en-
fermas, sus familares opinan, que las presonas enfermas, “nunca” se han
sentido discriminados, ni por sus parejas (70,3%), ni por sus companeros de
trabajo (67,2%); sin embargo, piensan que “muchas veces”, se han podido
sentir discriminados por el Sistema Sanitario (7,8%), por el personal sanitario
y por personas desconocidas (4,7% en ambos aspectos), como vemos en
la siguiente grafica. Cuestion que coincide con los propios enfermos cuando
afirman haberse sentido discriminados por el Sistema Sanitario, como he-
mos visto anteriormente en el perfil de los enfermos.

)
1,
Compaiieros de trabajo 23.4%
1.6%
™ Muchas veces W Algunavez W Nunca NS/NC

Gréfica 46: ¢, Se ha sentido discriminado/a su familiar/amigo?
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Las familias, creen que con quien mas hablan abiertamente de su enfer-
medad los enfermos, son: con sus parejas (81,3%); en segundo lugar, con la
asociacion de pacientes (64,1%), coincidiendo en estos datos con la opinién
de los propios enfermos.

Por otro lado, el 73,4% de los familiares, dicen llevar bien la enfermedad
porque “se han adaptado a vivir con ella” y un 20,3% dice llevarla “mal’,
porque supone demasiados cambios y no logran adaptarse a ella; dato que
tambien reflejaban dos de los enfermos o enfermas del estudio, cuando opi-
naban que su familia no lo llevaba bien y no se han adaptado a vivir con la
enfermedad.

Por ultimo, segun las familias, sobre el conocimiento que existe de la
Enfermedad de Andrade en Valverde reconocen, mayormente (51,6%), que
habian oido hablar de la enfermedad antes de padecerla su familiar y la in-
formacion la obtuvieron principalmente de otros familiares y de la asociacion
de pacientes. Sin embargo, opinan, en un 57,8% de los casos, que los mé-
dicos de AP de Valverde, no tienen suficiente informacion de la Enfermedad
de Andrade; y en cuanto a la informaciéon que piensan que existe de esta
enferemedad entre la poblacion valverdena, estan distribuidas igualitaria-
mente las opiniones, entre los que piensan que si existe informacién y los
que opinan que no. En cambio, casi la totalidad de las familias (96,9%),
conocen la existencia de la asociacién de pacientes de Valverde, ASVEA,
poniendo este dato de relieve, la importancia una vez mas, del movimiento
asociativo en este tipo de patologias, en este caso tambien en la Enferme-
dad de Andrade.

9.3. CONOCIMIENTO DE LOS PROFESIONALES SANITARIOS
SOBRE LA ENFERMEDAD DE ANDRADE

Otro de los problemas con los que se encuentran las personas con En-
fermedad de Andrade, es el desconocimiento que se ecuentran cuando
asistenten a determinados profesionales sanitarios (segun los propios pro-
fesionales sanitarios) sobre esta enfermedad, datos que veremos en este
apartado.

El perfil de los profesionales sanitarios que han participado en nuestro
estudio, cumplimentando el cuestionario Nivel-2, como vemos en las si-
guientes graficas y tablas, esta formado en su mayoria por mujeres (66,7%),
frente al 33,3% de hombres. La edad media es de 47,08 afios (comprendida
entre una minima de 28 y la maxima de 62 anos). Desarrollan diferentes
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profesiones sanitarias, todas dentro del Servicio Andaluz de Salud; entre
ellas: el 33% personal médico de AP; personal de enfermeria (27,8%);el
16,7% personal médico de AE; personal de adminsitracion (5,6%), trabajo
social (2,8%) y el grupo “otros” (13,9%), formado por auxiliares de enferme-
ria, estudiantes de enfermeria y poddlogos. La mayoria de ellos (77,8%)
desarrollan su trabajo en el Centro de Salud. En nuestra muestra, existen
profesionales que llevan en la profesion desde los 2 afios (min) a los 38 afos

(max.), situandose la media de afios de profesion, en 22,82 afos.

Tabla 29: Edad
N %

18-34 afos 3 8,3%
35-49 afios 11 30,6%
50-64 afios 12 33,3%
NS/NC 10 27,8%
Total 36 100,0%
Media 47,08

Grafica 47: Sexo

Medico/aAE [N 16,7%

Trabajador/a Social [l 2,8%
Personal de administracion [ 5.6%

Otros [N 13,9%

Medico/aAp [ —. 32

Enfermero/a  [EII—— 27,8%

Gréfica 48: Profesional que realiza el cuestionario
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Gréafica 49: Centro donde desarrolla su trabajo

En este caso, indagamos sobre el conocimiento que tiene este colectivo
de las ER en general y de la Enfermedad de Andrade en particular.

Sobre las ER en general, la totalidad de los profesionales sanitarios han
oido hablar de las ER, aunque la mayoria de ellos (88,9%), creen que su
formacion académica no les han proporcionado suficiente informacion sobre
las mismas. Respecto a la existencia de centros de referencia de ER, nos
dicen, como observamos en la siguiente tabla, que saben que existen, pero
no lo suelen consultar (38,9%), o incluso el 36,1%, desconocen la existencia
de dichos centros.

Tabla 30: 4 Sabe si existen centros de referencia sobre enfermedades raras?
N %

Si 3 8,3%

Si, pero no lo suelo consultar 14 38,9%

No 13 36,1%

NS/NC 6 16,7%

Total 36 100,0%

Por otro lado, en cuando al conocimiento que tienen sobre la Enfermedad
de Andrade, la totalidad de los profesionales han oido hablar de ella, incluso
casi la totalidad (91,7%), han atendido dentro de sus funciones, a personas
afectadas por esta patologia y cuando le preguntamos a éstos profesiona-
les, si les preocupan otras necesidades que puedan tener estos pacientes,
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consideran que si, como las psicoldgicas, sociales y/o laborales, segun los
datos recogidos en la siguiente grafica.

\

Meédicas; 83.3%

91,7% Sociales; 36.7%

Psicolégicas;
53.3%

Laborales; 33.3%

-

Gréfica 50: ¢ Ha atendido a pacientes con la Enfermedad de Andrade? ;Qué necesidades le preocu-
pan mas de estos pacientes?

Los profesionales sanitarios, conocen también, en un 97,2% de los ca-
s0s, que en su localidad existe un foco endémico de Enfermedad de Andra-
de y saben de la existencia de expertos en PAF en el 77,8% de los casos. Un
66,7% del colectivo, considera que no tienen suficiente informacién sobre
esta patologia para desarrollar su trabajo, frente a otro grupo (30,6%), que
consideran tenerla. Ante esta situacion, nos encontramos con profesionales
motivados, que consideran en el 94,4% de los casos, imprescindible la for-
macion en esta enfermedad y ellos, estarian dispuestos a recibir formacion
sobre la Enfermedad de Andrade, segun nos trasladan, cerca de nueve de
cada diez de ellos (88.9%). Para articular esta formacion proponen: hacer
reuniones al menos dos veces al afo sobre Enfermedad de Andrade o rea-
lizar cursos de formacion, sobre esta patologia.

“Yo creo que es necesario que los médicos que conozcan esta enferme-
dad, nos informen periédicamente de los avances y de como tratar a estos
enfermos cuando llegan a nuestras consultas [...], yo sé lo que he leido por
mi cuenta, porque me veo a veces perdido”. (Hombre, 53 afios. Médico AP).

“Cuando vienen a mi despacho, les doy el contacto de ASVEA, alli les dan
toda la informacioén de la enfermedad” (Mujer, 52anos. Trabajadora Social).
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“A mi me gustaria saber si nosotros desde la consulta de AP, podriamos
solicitarle pruebas para ir adelantando el tiempo del diagnéstico”. (Hombre,
57 afos. Médico AP).

También nos trasladan que, para buscar informacién sobre la enfermedad
y poder atender mejor a los enfermos, acudirian en primer lugar (25%) a las
“consultas especializadas hospitalarias” y en segundo lugar (22,2%), procu-
rarian buscar informacion a través de la “Asociacion, médicos, bibliografia...”.

Otra de las cuestiones que consideran imprescindibles, en esta enferme-
dad, es la coordinacién entre profesionales y la investigacion sobre la Enfer-
medad de Andrade (97,2% y 94,4% respectivamente).

“‘Debe de existir mas coordinacion entre el hospital y nosotros [...] yo no
conozco al médico que los atiende en Huelva, [...] tendria que tener un email
o un teléfono para poder consultarle sobre la enfermedad o sobre algun pa-
ciente [...], me siento muchas veces perdido, no sé que hacer”. (Hombre, 62
anos. Médico AP).

9.4. CONOCIMIENTO QUE TIENE LA POBLACION DE VALVERDE
DEL CAMINO, SOBRE LA ENFERMEDAD DE ANDRADE

Uno de los problemas con los que deben enfrentarse las personas que
padecen una ER y en concreto, la de nuestro estudio, Enfermedad de Andra-
de, es adaptarse e integrarse en la sociedad, con una nueva particularidad,
la de padecer una enfermedad grave y cronica, como es ésta, pero con al-
gunos cambios que antes de padecer la enfermedad no sufrian, intentando
con esta nueva situacion, llevar una vida lo mas normalizada posible. Para
ello, también es importante el papel que juega la sociedad, la aceptacion o
no a estas personas, el conocimiento o no que tienen de su patologia, de
ahi, que hayamos considerado importante, introducir en nuestros datos, una
pequena muestra de la poblacion de Valverde del Camino, donde podamos
recoger el sentir de ellos, en este sentido.

Por tanto, el perfil de las personas que han participado en nuestro estu-
dio, a través del cuestionario Nivel 3, como podemos ver en las siguientes
graficas y tablas, corresponde en su mayoria (85%) mujeres, trabajadoras
en el 60% de los casos y su edad media corresponde a los 39 afios (min.18-
max.54 anos), estando el 60% de ellas en el intervalo de 35 a 49 anos. El
95% de la poblacién es de Valverde del Camino y con diversos niveles de
estudios, como se observa en la grafica siguiente.
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Grafica 51: Sexo

Tabla 31: Edad

N %
18-34 afios 5 25,0%
35-49 afios 12 60,0%
50-64 afios 3 15,0%
Total 20 100,0%
Media 39,10

Ensefianza obligatoria
Estudios de bachillerato
Estudios Universitarios
Estudios de posgrado
Estudios de doctorado

Otros

Tabla 32: Poblacion de residencia
N %
Valverde 19 95,0%
Huelva 1 5,0%
Total 20 100,0%
Sinestudios [ 10,0%

s 15,0%
P 15,0%
N 30,0%
B 10,0%

B s50%

s 15,0%

Grafica 52: Nivel de estudios
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Grafica 53: Situacion laboral de las personas que realizan el cuestionario

En cuanto a informacion que tiene la poblacion sobre las ER, en un 85%,
dice haber oido hablar de las ER en general, pero casi la totalidad de ellos
(95%), dicen que no existe suficiente informacion sobre este tipo de enfer-
medades. Algunas personas las definen como “enfermedades de un bajo
porcentaje de casos que no se estudian igual” o “enfermedades poco comu-
nes y poco conocidas en la sociedad”. Casi la totalidad (95%), piensan que
“no” existe suficiente informacion sobre las ER, aunque el 85% conocen que
existe un foco endémico de alguna patologia en su poblacién. Ellos dicen
que si padecieran alguna ER, en primer lugar acudirian a los médicos de AP
(85%), 0 a una asociacion de pacientes, en el 10% de los casos.

“A mi, si me dijeran que tengo una enfermedad de estas, iria a mi médico
de cabecera”. (Mujer, 24 anos).

Por consiguiente, sobre el conocimiento que tiene la poblacion, de la En-
fermedad de Andrade, comprobamos que el 85% de estas personas, han
oido hablar de esta patologia, frente a un 15% de personas que “no” han
oido hablar de esta enfermedad. Nos encontramos con el 95% de las perso-
nas del estudio que creen que no existe suficiente informacién sobre Enfer-
medad de Andrade, solo una persona nos expresa haber escuchado hablar
de esta enfermedad y ha recibido la informacién a través de la asociacion de
pacientes “ASVEA”.

Decir que todas las personas de este grupo, consideran importante tanto
la educacion, como la formacion sobre la Enfermedad de Andrade; y justifi-
can, sus respuestas, por diferentes motivos: algunos expresan que es nece-
sario esta informacién y esta formacion “para obtener mayor informacion”,
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“para averiguar el foco de la enfermedad y su prevalencia” 6 dicen que “la
mejor manera para el conocimiento de necesidades es a través del conoci-
miento”.
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10. NECESIDADES GENERADAS POR LA ENFERMEDAD DE ANDRADE

10.1. NECESIDADES DE LAS PERSONAS ENFERMAS

Como hemos ido viendo a lo largo del documento, las personas enfer-
mas, pasan por momentos muy dificiles y complicados, estas circunstan-
cias, les generan una serie de necesidades que tienen que ir solventando y
no todas, logran solucionarlas. Algunas, dependen de ellas exclusivamente
y otras, de terceras personas, como de profesionales sanitarios, poblacion,
etc. o de Instituciones u organismos, que estan estructurados, sin conocer
bien las necesidades reales que tienen este colectivo y por tanto, no tienen
estructuras protocolizadas acordes para cubrir sus demanda. Entre las ne-
cesidades que presentan, encontramos de varios indoles:

En un primer bloque de caracter sanitario:

Si conocemos que esta enfermedad es cronica y que los tratamientos has-
ta ahora existentes, no eliminan definitivamente la enfermedad, sino que ésta,
sigue avanzando; los pacientes van a seguir necesitando servicios sanitarios,
para hacer frente a estas circunstancias. En un primer caso, identificamos
necesidades como: realizar traslados para recibir sus tratamientos, asistir a
consultas para sus revisiones, realizarse pruebas para conocer en qué situa-
cion se encuentra la enfermedad y/o para hacer frente a nuevos sintomas que
les pueden ir apareciendo; ademas de necesitar una serie de ayudas técnicas
para afrontar la discapacidad provocada por el avance de la enfermedad.

Si tenemos en cuenta nuestros datos en estas cuestiones, comprobamos
que las personas con Enfermedad de Andrade, como hemos visto, para re-
cibir el tratamiento de su enfermedad, en muchas ocasiones, deben realizar
desplazamientos, fuera de su localidad, de su provincia y/o de su Comuni-
dad. En el caso de los enfermos de este foco, se trasladan la mayoria de
ellos fuera de Valverde y fuera de Huelva, incluso algunos, deben trasladar-
se fuera de Andalucia.
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En estos casos, y segun nos detallan, como vemos en las siguientes ta-
blas, nos encontramos con: un 30% que debe hacerlo fuera de su Andalucia;
existiendo un 25% de ellos, que en el periodo de un ano, necesitan viajar de
una a dos veces y un 5% de ellos, se trasladan mas de 10 veces en un afo.
Oftros, en este caso, el 55%, reciben tratamiento fuera de Valverde, encontran-
donos, con un 45% de los casos, que en un afo, lo hacen de una a dos veces,
y un 25% se desplazan de de tres a ocho veces e incluso, mas de diez veces.
y por ultimo también necesitan en el 65% de los casos trasladarse fuera de
Huelva, de una a ocho veces en el 80% de los casos, a lo largo de un afo.

Grafica 54: Para recibir tratamiento de su enfer- Grafica 55: Para recibir tratamiento, ¢ ha tenido
medad, ¢tiene que trasladarse fuera de su loca-  que trasladarse fuera de su provincia ?
lidad?

Grafica 56: Para recibir tratamiento, ¢ha teni-
do que trasladarse fuera de su Comunidad?
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El motivo de estos traslados, en su mayoria, provocados por las revisiones
para conocer el estado de su enfermedad y para ello, necesitan someterse
a una serie de pruebas que confirmen que la enfermedad esta bajo control
y las personas trasplantadas (la mayoria de las personas de este estudio),
comprobar que el trasplante sigue su curso hormal y no existen complicacio-
nes. Para ello, teniendo en cuenta los dos ultimos afios, podemos observar
en la siguiente tabla, que el 30% de ellos, han necesitado realizarse mas
de 15 analiticas; el 50% ha sido entre una y dos pruebas de gammagrafia
cardiaca, TAC; el 45% de ellos, entre uno y dos electrocardiogramas, estu-
dios de fondo de ojo, electromiogramas; el 35% de ellos, se han tenido que
realizar entre una y dos veces, ecografia del corazén, Rayos X.

Tabla 33: Pruebas que le han realizado en los dos ultimos afios por motivos de su enfermedad

Entre Entre Mas Mas NS/

1y2 3y5 de de NC

Veces Veces 5 veces 15 veces
Analiticas 20.0% 15.0% 30.0% 30.0% 5.0%
Electrocardiogramas 45.0% 30.0% 0.0% 5.0% 20.0%
Gammagrafia cardiaca 50.0% 5.0% 0.0% 0.0% 45.0%
Ecocardiograma 40.0% 0.0% 10.0% 0.0% 50.0%
Estudio fondo de ojo 45.0% 0.0% 10.0% 10.0% 35.0%
Electromiograma 45.0% 5.0% 5.0% 5.0% 40.0%
Pruebas digestivas 25.0% 10.0% 5.0% 5.0% 55.0%
Pruebas renales 20.0% 5.0% 5.0% 5.0% 65.0%
TAC 50.0% 5.0% 0.0% 0.0% 45.0%
Ecografia de corazén 35.0% 10.0% 5.0% 0.0% 50.0%
Ecografia hepatica 30.0% 5.0% 5.0% 0.0% 60.0%
Ecografia renal 25.0% 0.0% 5.0% 0.0% 70.0%
Rayos X 35.0% 10.0% 10.0% 5.0% 40.0%

Otras de las necesidades, a la que hemos hecho referencia, es la necesi-
dad de asistencia a consultas. Segun nos expresan, en los dos ultimos afios
el 70% de ellos han asistido a consultas de medicina internas y en el 65%
de los casos a oftalmologia. En el 45% de los pacientes también han tenido
que asistir a cardiologia y digestivo y en el 40% de los casos, a podologia y
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urologia. Podemos apreciar que necesitan asistir a diversas especialidades
médicas, como observamos en la siguiente grafica; por tanto, la Enfermedad
de Andrade sigue estando presente en el enfermo o enferma y en su familia,
una vez tienen tratamiento, e incluso, algunos, aunque es la minoria, en este
caso, el 20% de los casos, han necesitado permanecer hospitalizados entre
una y dos veces en los dos ultimos afos, segun nuestros datos.

cardiologia [N 45.0%
Alergologia . 5.0%
Cirugia ortopédicay traumatologia _ 30.0%
Dermatologia - 10.0%
Endocrinologia [ 20.0%
Digestivo _ 45.0%
Genética [ 15.0%
Ginecologia/Obtetricia [l 10.0%
Hematologia [ 20.0%
Inmunologia _ 25.0%
Medicinainterna _ 70.0%
Nefrologia - 15.0%
Neurologia _ 25.0%
Nutricion /dietética [l 5.0%
Oftalmologia _ 65.0%
Otorrinolaringologia _ 30.0%
Podologia [N 20.0%
Psiquiatria _ 20.0%
Rehabilitacion [ 20.0%
Servicios de urgencia _ 35.0%

Unidad del dolor [l 5.0%

Urologia [N 40.0%

Grafica 57: Consultas a las que ha asistido en los ultimos 2 afios

También hemos comentado otra serie de diversas necesidades, como ve-
mos en la siguiente grafica, acceder a ayudas técnicas o a una serie de ser-
vicios, que no estan subvencionados por el sistema publico, entre ellos: el
66,7% las personas enfermas, tienen que usar gafas/lentillas; realizarse otras
intervenciones quirdrgicas intervenciones, en el 50% de los casos; el 33,3%
de ellos, se realizan cuidados dentales, o el 25% refiere necesitar muletas,
rehabilitacion, cuidados de enfermeria y servicio de ayuda a domicilio.



INMACULADA MONTERDEZ SANTOS 193

Muletas

Silla de ruedas . 8.3%
Audifonos . 8.3%

Gafas/Lentillas

25.0%

66.7%

Cuidados de enfermeria a

o 25.0%
domicilio

Servicios de ayuda a domicilio

(tareas del hogar)

25.0%

Cuidados dentales 33.3%

Intervencion quirdrgica 50.0%

Apoyo psicolégico 16.7%

Rehabilitacion

25.0%
Ayudas para el transporte 16.7%

16.7%

Adaptacion de la vivienda

Grafica 58: Determinadas necesidades en los dos Ultimos afios

En un segundo bloque de necesidades de caracter social:

Hemos visto en la tabla anterior que un 16,7% de ellos, han necesita-
do realizar adaptaciones en sus viviendas, al preguntarles por esta cues-
tiébn, nos encontramos con un porcentaje muy reducido, solo el 15% han
necesitado realizar adaptaciones en sus viviendas. Pero tenemos que ser
conscientes, que al ser una enfermedad que va avanzando y provocando
discapacidades cada vez mayores, se van agravando las situaciones y ne-
cesitando en un futuro proximo estas adaptaciones, algo que debe estar
previsto; en este caso, existe una normativa que regula subvenciones para
realizar estas obras, a través de una convocatoria de la Junta de Andalucia
(BOJA, 2018), pero no incluye ninguna clausula, que contemple a las perso-
nas que padecen una ER y menos aun, especifica, como es la Enfermedad
de Andrade, algo que es necesario modificar, para atender las necesidades
que se les vaya presentando en un futuro a estas personas.

Si preguntamos a las personas enfermas, cuales son las cuestiones que
le ayudarian a llevar mejor su enfermedad, podemos observar en la grafica
siguiente que, en el 40% de los casos, demandan mas dotacion econdémica
en protesis y material sanitario; mas tiempo libre y de ocio, en el 35% de los
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casos; mas informacion sobre la existencia de ayudas y mejorar la situacién
de pareja, en el 30% de los casos, entre otras. Como vemos, son necesi-
dades muy diferentes y que requieren ser abordadas entre profesionales de
distintas disciplinas, segun palabras de enfermos.

“iSi solo fuera la enfermedad!, pero es que son mas cosas las que me
preocupan”. (Hombre, 38 afos. Enfermo).

Situacion de Pareja [NSO0MMNS.0%  30.0% 35.0%
Situacion Familiar  [EISI0%00  20.0% 35.0% 300%
Situacion Puesto trabajo i{, 20.0% 30.0% 45.0%
Aprender nuevo oficio -10.0% 40.0% 40.0%
Mas apoyo de mis amistades 25.0% 35.0% 40.0%
Nuevas amistades Si0% 20.0% 35.0% 40.0%
Mas ocio y tiempo libre _ 150% 20.0% 30.0%
Nuevas actividades deportivas - 35.0% 15.0% 40.0%
Mas sesiones de fisioterapia - 20.0% 30.0% 35.0%
Situacion Econdmica mejor - 20.0% 30.0% 30.0%
Oficina orientacion laboral - 25.0% 30.0% 35.0%
Mas ofertas de trabajo Slo 25.0% 35.0% 35.0%
Mis cursos, estudios... [IZ0IGAM100%  35.0% 35.0%
Mas informacion sobre ayudas _ 25.0% 20.0% 25.0%
Més ofertas ludicas - 20.0% = 20.0% 40.0%
Mas dotacion econdmica en prétesis y material sanitario _.0% 15.0% 40.0%
Clasificacion diferentes para asignar pensiones _.0%10.0% 50.0%
B Mucho Poco Nada NS/NC

Grafica 59: Cuestiones que le ayudarian a llevar mejor su enfermedad

Vemos en la grafica anterior, como las dotaciones econdémicas en prote-
sis y material sanitario y una clasificacion diferente para asignarle las pen-
siones, cobra mucha fuerza. Estas personas, para tener la opcioén de acce-
der algunos servicios, necesitan tener el certificado y grado de discapacidad
reconocidos. En este sentido, el 65% de los casos, lo tienen, pero una de
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sus demandas es que exista una clasificacion diferente para asignar las
pensiones (35%), algo que es compartido con otras ER y que esta actual-
mente en debate. El aumento del conocimiento de este tipo de patologias,
permitirian conocer mejor sus peculiaridades, a la hora de asignar un grado
de minusvalia o un grado de dependencia, ya que muchos de los evalua-
dores o evaluadoras, no conocen las repercusiones que les provocan, a
quienes las padecen, este tipo de enfermedad (Ancochea et al., 2018), seria
conveniente que otros profesionales estuvieran informados para poder rea-
lizar esta evaluacion adecuadamente.

“Cuando voy al tribunal, me ven bien por fuera, augnue les doy mis infor-
mes médicos, no se pueden creer que hay dias que no puedo levantarme de
la cama, no se como explicarlo”. (Hombre enfermo, 42 afos).

Los propios enfermos y enfermas, nos trasladan en el 50% de los casos,
que necesitan de otros profesionales, ademas de los sanitarios para atender
los problemas que le ocasiona la enfermedad. Esta opinion, es compartida
entre los profesionales sanitarios, como hemos visto en el apartado anterior.

Las personas enfermas también tienen necesidades con respecto a los
profesionales sanitarios; en este sentido, necesitan que sus profesionales
sanitarios, estén informados y conozcan la enfermedad, ya que el 50%
de ellos, piensan que los profesionales sanitarios de su centro de salud,
no tienen suficiente informacién sobre esta patologia, coincidiendo con la
apreciacién que tienen los propios médicos de su escasa formacion en esta
enfermedad, tal y como hemos comentado anteriormente, son los propios
profesionales sanitarios los que consideran que necesitan mas informacion
y formacién para tratar a los pacientes. Esta cuestion, podria ser uno de
los motivos, por los que los pacientes han podido sentirse discriminados,
segun nos dicen, el 25% de ellos, por el personal médico y sanitario, seria
interesante poder profundizar en otros estudios, si el sentimiento de discri-
minacion que tienen las personas enfermas, ha podido ser provocado, por la
inseguridad de los médicos ante esta enfermedad y por detectar los pacien-
tes dicho desconocimiento.

“Yo he ido a médicos, que les he tenido que explicar, la enfermedad, no
habian escuchado nunca hablar de ella [...] {qué solucion me van a dar?,
ninguna [...], mandarme de un sitio a otro”. (Mujer enferma, 69 afos).

“Sentia que me miraban mal porque habia ido dos o tres veces seguidas,
[...], como si no me pasara nada, como si solo quisiera quejarme [...], que culpa
tengo yo, si seguia sin saber que me pasaba”. (Hombre enfermo, 38 afios).
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Esta cuestion lleva mucha relacidn con otra de las necesidades de es-
tos pacientes, los enfermos hacen referencia a la necesidad de “detectar
la enfermedad a tiempo”, para ello, el disminuir el tiempo de diagnostico
es fundamental. Para esta cuestion, los profesionales sanitarios deben de
estar muy bien informados y conocer esta enfermedad, como hemos visto
anteriormente, porque las consecuencias que provoca su demora son muy
negativas. Esa motivacion, lleva al 85% de las personas enfermas, animar
a sus familiares a realizarse las pruebas para conocer su condiciéon o no,
de portadores de la mutacion; creen que es necesario que sus familiares,
se realicen las pruebas para conocer si son portadores o portadoras de la
enfermedad. De la misma forma, consideran necesario, en el 80% de los
casos, que cuando las parejas que estan afectadas por la Enfermedad de
Andrade, y desean tener descendencia, es conveniente, que se realicen el
DGP y que el coste de esta prueba, sea asumido por la Seguridad Social,
ya que de no ser asi, no todas las personas pueden acceder a él, como re-
fieren algunos de los pacientes de ASVEA, que se lo han tenido que costear
de forma privada.

“Todos no tenemos posibilidad econdmica de costear los gastos que esto
supone”.(Mujer, 39 afios. Esposa de enfermo).

“Nosotros lo hicimos (refiriéendose al DGP) pero nos costé mucho dinero”.
(Hombre enfermo, 44 afos).

Segun las personas enfermas, las actividades que le ayudarian a llevar
mejor la enfermedad, se centran, como observamos en las siguientes gra-
ficas, en situaciones cotidianas, sencillas, accesibles en muchos casos o
facilmente solventables a través de programas de ocio y tiempo libre, como:
vivir el dia a dia (89,5%); no pensar en la enfermedad y habituarse a vivir
con ella (68,4% de ambos casos); cuidar mas de las personas que les cui-
dan, (58,8%), algo que no hacen habitualmente y el hacerlo, les podrian
ayudar a afrontar mejor su enfermedad.
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Vivirel dia a dia _ 89,5% Deporte
No pensar enla enfermedad _ 68,4% Aprovechar mds los momentos de
ocioy tiempo libre
Habituarme a vivir conla
68,4%
enfermedad
Hacer mucho deporte - 21,1%

Realizar actividades ludicas - 26,3%

Nada. No me cuido mucho I 53%

Cuidar més a las personas que me
Sigo mi vida igual que antes - 263% cuidan diariamente

529%

41.2%

Viajar 52.9%

Trabajar

412%

Salir con los amigos 41.2%

58.8%

Grafica 60: Actividades que le podrian ayudar a Gréfica 61: Actividades que no realiza y le podrian
llevar mejor su enfermedad ayudar

Para todo ello, la necesidad de la existencia de una asociacion de pacien-
tes, toma mucho valor, casi la totalidad (90%) de los pacientes de nuestro
estudio, considera que es muy importante la labor de la asociacién de pa-
cientes con su misma patologia. Comparten la misma opinién, el 92,2% de
las familias; e incluso los profesionales sanitarios, que piensan en la asocia-
cién como una de las primeras opciones, en el 33,3% de los casos, donde
acudirian para obtener informacién de la Enfermedad de Andrade.

“Es muy importante y muy util la labor que hace ASVEA». (Mujer, 44 anos.
Médico AE).

“Nosotros nos ponemos en contacto con ASVEA, tenemos una relacion
muy estrecha, nos derivan nuevos casos para atenderlos en nuestra consul-
ta”. (Hombre, 42 afios. Médico AE).

Por ultimo, las personas enfermas, admiten que la enfermedad les provo-
ca muchos cambios en situaciones: laborales (78,6%) o incluso en sus afi-
ciones (50%); pero para estas personas, sus mayores preocupaciones, son
la enfermedad (55%), el trasplante (45%) y su situacion econémica (35%),
tal y como mostramos a continuacion.
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Situacion laboral

30.0%

20.0%

Situacion econdémica

Laenfermedad

El trasplante

® Mucha M Poca M Nada NS/NC

Grafica 62: Cuestiones que mas le preocupan debido a su enfermedad

Una vez identificadas las necesidades que presenta este colectivo, re-
sulta mas facil adoptar medidas y disefar politicas adecuadas, para poner a
disposicién, tanto de las personas enfermas como de las familias, los servi-
cios publicos necesarios, para poder cubrir dichas demandas.

10.2. NECESIDADES DE LAS PORTADORAS Y PORTADORES
ASINTOMATICOS

En cuanto a los portadores y portadoras, los datos de nuestro estudio,
nos reflejan que también tienen necesidades, como posibles futuros enfer-
mos y enfermas de Enfermedad de Andrade, extraemos algunas como:

La necesidad de tener un apoyo psicoldgico, porque el 43,75% de ellos
dicen haberlo pasado mal al principio, cuando conocieron la informacion.
Teniendo en cuenta, que es normal que la informacién provoque un choque
en la persona y en la familia (Lopes et al., 2017), cuando conocen su condi-
cion de portador o portadora, es necesario protocolizar esta situacién, para
poder ofrecer un acompafnamiento psicologico adecuado a estas personas y
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que les resulte mas facil asumir esta nueva situacién. Ilgualmente, necesitan
tener un seguimiento meédico, una vez conocen su condicién de portador o
portadora, eso les lleva a muchas de estas personas (37,5%) a realizarse
las pruebas, el saber que van a estar “controlados por los médicos”, para
que en el momento en que le aparezcan los primeros sintomas, cuenten con
el apoyo del médico que conoce su situacion, como nos dicen algunos de
ellos.

“Por supuesto que no me agrada saber que puedo desarrollar la enfer-
medad en un futuro, pero por lo menos, ya estan los médicos haciéndome
revisiones y en los primeros sintomas que me note, voy para que me pongan
el tratamiento lo antes posible”. (Mujer portadora asintomatica, 56 afos).

Por ultimo, como hemos comentado en apartados anteriores, aunque
para la mayoria de las personas, es positivo conocer previamente su con-
dicién como portador o portadora para poder llevar un seguimiento médico
adecuado, y sin obviar que esta informacion ninguno de ellos la hubiera de-
seado, viven una situacion complicada y a veces necesitan apoyos de sus
personas mas cercanas para superarla, en estos casos, segun la siguiente
tabla, sus mayores apoyos son: sus parejas y sus madres, por tanto éstas,
se vuelven a convertir en piezas claves para este colectivo y seria importan-
te tener en cuenta también sus necesidades, como apoyos informales.

Padre 23.1%

Madre 46.2%

Pareja 61.5%

Hijo 23.1%

Hija 15.4%

Familiar 30.8%

Tabla 63: Su mayor apoyo en estos momentos cuando conoce su condicion de portador o portadora
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10.3. NECESIDADES DE LAS FAMILIAS

En este sentido, exponemos, algunas de las necesidades que tienen las
familias, segun nuestro estudio, observamos que:

Para las familias, la asociacion de pacientes (como hemos comentado
anteriormente), se convierte también, en imprescindible. El 92,2% de las fa-
milias, consideran que es necesario que exista una asociacién de personas
afectadas con esta misma patologia, jugando en este caso, también para
las familias, un papel fundamental el movimiento asociativo. Esta situacion,
coincide con la experiencia en otras patologias, como es el caso de la enfer-
medad de Huntington (Huerta et al., 2012), el papel de las asociaciones es
fundamental para llevar mejor su enfermedad, es una fuente de apoyo para
enfermos y familiares en todos los sentidos, como hemos podido comprobar
anteriormente (Avellaneda et al., 2007; Del Barrio & Castro, 2008; Huete et
al., 2009; Listan Cortés, y otros, 2011; Ancochea et al., 2018; OBSER, 2018).

Las familias, por otro lado, consideran, en el 57,8% de los casos, que los
meédicos de AP no tienen suficiente informacion sobre la enfermedad y casi
la totalidad de los familiares (98,2%) cree que la demora en el diagndstico
les han podido provocar a los pacientes, un agravamiento de la enfermedad;
por tanto, consideran que la celeridad a la hora del diagnéstico, es funda-
mental para evitar esas consecuencias negativas en los pacientes y para
eso, los profesionales sanitarios deben de estar informados y formados. La
misma consideracion que tienen los pacientes, respecto a esta cuestion,
como hemos expuesto anteriormente.

Segun los datos del estudio, las familias, como observamos en la siguien-
te tabla, también sufren cambios en sus vidas, relacionados con actividades
que realizan habitualmente (78,9%); en su vida laboral (68,4%), etc., ya que
hemos visto que los familiares, principalmente “parejas” necesitan realizar
cambios de trabajo, o disponer de flexibilidad horaria en sus jornadas para
atender a sus familiares enfermos o enfermas. Para asumir estas situacio-
nes, es necesario que se encuentren apoyados por profesionales sanitarios,
que dispongan de medidas laborales y de momentos de ocio y tiempo libre,
tal y como nos comenta la propia familia.

“De vez en cuando, me gustaria ir a tomar un café o practicar aerobic
como lo hacia antes, sin tener que ir corriendo a todos sitios, por si mi mari-
do necesita algo mientras no estoy yo en casa”. (Mujer, 59 afios. Esposa de
enfermo).
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NS/NC, 7.8%

Pareja, 57.9%

Amigos, 63.2%

Si, 35.9% Trabajo, 68.4%

Aficiones, 78.9%

Deporte,52.6%

Grafica 64: ; Ha cambiado algunos aspectos de su vida debido a la enfermedad de su familiar?; Cuales?

Ademas de estas cuestiones, las familias, expresan la necesidad de es-
tar informados de los temas relacionados con la situacién de salud de las
personas enfermas (96,7%); conocer el desarrollo de la enfermedad (90%);
y las consecuencias que pueden sufrir por el trasplante (75%); ademas de
otros temas, como la propia situacion familiar o econémica del enfermo o
enferma. Para ello, nos expresan que necesitarian “mucho”, como observa-
mos en la siguiente grafica, mejorar su situacion econémica (42,2%); mas
momentos de ocio y tiempo libre (39,1%); ayudas para que la familia lleve
mejor la enfermedad (32,8%); buenas condiciones laborales (29,7%) que le
permitan seguir trabajando y a la vez cuidando a sus enfermos y mas apoyo
psicolégico (25%), para llevar esta situacion.

Por ultimo, en cuanto a la trasmisién de la enfermedad, por una parte,
consideran que las pruebas de diagnéstico genético preimplantacional, en el
90,6% de los casos, consideran que son necesarias ponerlas a disposicion
de los enfermos y enfermas, a través del sistema publico sanitario, para que
no les condicione su situacidon econdmica, a la hora de tomar la decision de
tener descendencia. En otros focos endémicos, ya estan a disposicién estas
pruebas para las personas que padecen la Enfermedad de Andrade.

“Aqui todavia no hemos conseguido que nos realicen el DGP; sin embar-
go, en Palma de Mallorca, ya se la realizan a través del Sistema Sanitario [...]
éste es un objetivo prioritario para ASVEA en estos momentos, luchar para
conseguirlo”. (Hombre, 42 afios Miembro Junta Directiva, ASVEA).
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Econdmicas

Laborales

Mas tiempo de ocioy TL

Apoyo psicoldgico

Mas apoyo de mis amistades

Nuevas amistades

Que mi familia llevara mejor la
enfermedad

™ Mucho " Poco ™ Nada 7 NS/NC

Grafica 65: ; Qué necesidades tiene usted que le ayudaria a llevar mejor la enfermedad de su familiar?
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11. RED Y ESTRATEGIAS DE ATENCION

La atencién que recibe este colectivo, es fundamentalmente a través del
movimiento asociativo que existe en la localidad, ASVEA,; éste, ha jugado un
papel muy importante para los enfermos y enfermas de Andrade y para sus
familiares, como hemos recogido anteriormente, el mayor apoyo que reci-
ben es de la asociacion, de sus parejas y de sus madres. Si le preguntamos
sobre el apoyo que han recibido de la asociacion de la localidad, dicen que
todos han recibido apoyo de algun tipo, haciendo referencias a apoyos de
tipo moral (89,5%), personal (84,2%), econémico y psicolégico (57,9% en
ambos tipos), datos que reflejamos en la siguiente grafica.

Apoyo moral 89.5%

Apoyo personal 84.2%

Apoyo econdmico 57.9%

Apoyo psicoldgico 57.9%

Grafica 66: Tipos de apoyo recibido

El papel que juega ASVEA en este foco de Enfermedad de Andrade, es
similar al que desarrollan otras asociaciones en la atencion a pacientes con
otras patologias. Lo habitual, es que las asociaciones de pacientes sean las
que desarrollen las acciones orientadas a la mejora asistencial, formando
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una red muy relevante de apoyo durante todo el proceso de la enfermedad
(Huete et al., 2009; Villar et al, 2013; Avellaneda et al., 2007; OBSER, 2018;
Ancochea et al., 2018).

En el caso de ASVEA, tiene unos recursos muy limitados, segun nos
traslada su Junta Directiva, los ingresos que perciben, son de las cuotas de
sus asociados. Actualmente estan trabajando en ampliar sus fondos, a tra-
vés de la presentacién de proyectos a otras entidades. Para desarrollar este
trabajo, encuentran apoyo en una trabajadora social voluntaria, que presta
su trabajo para ayudarles en la redaccion del documento.

“[---] no tenemos contratado a nadie, gastariamos todo el dinero de las
cuotas de los socios]...],nuestros fondos los invertimos en las necesidades
de los socios que lo socilitan, para hacer frente a gastos ocasionadospor la
enfermedad [...] intentamos apoyarlos en lo que podemos”. (Mujer, 42 afios.
Miembro Junta directiva ASVEA).

“Ultimamente nos ha ayudado una trabajadora social de la asociacion, de
forma voluntaria, para redactar un proyecto y solicitar algun dinero para po-
der consolidar la asociacion [...], en un futuro esperamos poder contratar por
horas a algun trabajador o trabajadora social que pueda informarnos donde
poder presentarnos para buscar recursos para nuestros socios”. (Hombre, 43
afnos.Miembro Junta Directiva ASVEA).

En cuanto al apoyo sanitario que reciben para tratar su enfermedad, los
pacientes de Valverde, en el 55% de los casos, dicen no tener dificultad para
conseguir el medicamento y un 35% expresan que se lo administran des-
de su hospital de referencia fuera de su localidad, en este caso en Huelva.
Cuando le preguntamos sobre los productos sanitarios que necesitan para su
enfermedad, el 60% opina que tienen todos los productos subvencionados
por la Seguridad Social, otro 20% admite poder acceder a ellos, pero con difi-
cultad y por ultimo un 10% de los enfermos y enfermas, reflejan que no tienen
todos los productos que necesitan subvencionados por la Seguridad Social.

“Yo soy trasplantado, tengo que hacerme revisiones por el trasplante, voy a
Sevilla[...]. pero necesito muchas secciones de podologia que me las pago yo,
porque eso no esta subvencionado, seria necesario que pudiera entrar dentro
de la Seguridad Social. Nosotros tenemos que controlar mucho las heridas
en los pies, porque cualquier dafio que parezca insignificante, se nos puede
complicar mucho y hay que cogerlo a tiempo”. (Hombre enfermo, 46 afios).

Por otro lado, si obsevamos la cantidad de dinero que invierten mensual-
mente en su enfermedad, los datos reflejan una gran diferencia entre ellos,
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ya que la mitad de los enfermos y enfermas, dicen invertir menos de 30€,
mientras que un 25% gasta entre 31-100€/mensuales, un 10% entre 101-
300 €/mensuales e incluso un 5% dice invertir mas de 601€ mensuales a su
enfermedad. Otros estudios que existen al respecto, realizados en ER en
general, dicen que la inversion mensual es de 350€/mensuales, entre medi-
camentos, productos sanitarios, ayudas técnicas y ortopedia, asistencia per-
sonal, adaptacion a la vivienda; en nuestro estudio, no hemos concretado
el tipo de gasto y seria interesante poder estudiar en futuros proyectos esta
cuestion, detallando el tipo de gastos y comprobar que todos los gastos pro-
vocados por la enfermedad, estén atendidos por el sistema publico, ya que
de no ser asi, los enfermos y enfermas, estarian sufriendo discriminacién
debido a su enfermedad.

11.1. EL PAPEL DEL TRABAJO SOCIAL EN LA RED DE ATENCION

En cuanto a otros tipos de ayudas que pueden recibir, ademas de las que
le proporciona la propia asociacion, comprobamos que no existen ninguna
especifica por el hecho de padecer Enfermedad de Andrade, ni para las per-
sonas enfermas, ni para sus familias. En estos casos, solo pueden acceder
a recursos destinados a personas con discapacidad mayor del 33%, sin que
su condicion de personas afectadas por una ER, como es la Enfermedad
de Andrade, les proporcione una posicion de ventaja ante ningun recurso o
asistencia; como por ejemplo, los recogidos en la La Ley 39/2006, de 14 de
diciembre, de Promocion de la Autonomia Personal y Atencion a las personas
en situacién de dependencia; o los recursos para las adaptaciones de la vi-
vienda que pone la Junta de Andalucia a disposicién de personas mayores de
sesenta y cinco anos, tal y como nos confirman los servicios sociales de AP.

“[...] desconozco que existan recursos publicos para estos enfermos y sus
familias, fuera de las que prestan los servicios publicos para las personas con
algun tipo de discapacidad en general, por ejemplo, la propia ley 39/2006, de
14 de diciembre, de promocion de la Autonomia a las personas en situacion
de dependencia de Espana 6 las ayudas para adaptacion de las vivienda”.
(Mujer, 52 afos. Trabajadora Social).

Podemos extraer en el caso de este colectivo que el papel que tiene
el trabajador o trabajadora social, no es especifico para este colectivo. Es
decir, el trabajador o trabajadora social, desde el Centro de Salud, deriva a
ASVEA, para temas especificos de la enfermedad y solicita en el caso de
necesitar las personas enfermas, apoyos técnicos como pueden ser camas
articuladas, ya que en el propio centro de salud, existe un banco de pres-
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tamo de estos materiales de apoyo para cualquier persona enferma de la
localidad que por sus condiciones fisicas necesite de su uso.

Por otro lado, desde los Servicios Sociales municipales, no existen pro-
gramas especificos para este colectivo, en estos casos, igualmente, son
atendidos para solicitar la valoracién del grado de dependencia u otro tipo de
prestaciones como personas con algun tipo de capacidad a las que las per-
sonas de forma individual, dependiendo el grado de minusvalia que tengan
concedido, puedan acogerse a las convocatorias que publiquen las adminis-
traciones publicas; como por ejemplo, adaptacién de la vivienda, entre otras.
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Una vez expuesto los resultados obtenidos del estudio que hemos lleva-
do a cabo, en las personas con Enfermedad de Andrade del foco endémico
de Valverde del Camino y sin perder de vista el objetivo general que plan-
teabamos, analizar las necesidades de las personas con la Enfermedad de
Andrade y conocer cual es el papel del trabajador social con respecto a las
mismas, exponemos algunos de los aspectos que hemos considerado mas
relevantes. Teniendo en cuenta que no disponemos de estudios previos,
que profundicen en el colectivo de pacientes de Enfermedad de Andrade en
Valverde del Camino, nos es imposible poder contrastar nuestros datos y
nuestras aportaciones con otros estudios de la misma patologia.

Como hemos podido comprobar, el conocimiento que existe en Valverde
del camino de la Enfermedad de Andrade, es relativamente reciente, remon-
tandose el primer caso de una persona diagnosticada y con tratamiento, al
afio 2000, a través de la intervencion, en este caso del Dr. Munar-Qués. A
partir de esa fecha, ha habido un aumento considerable de personas afecta-
das por esta enfermedad en la localidad, llegando a convertirse en la actua-
lidad en el segundo foco endémico mas importante de Espafa e incluso nos
atreveriamos a afirmar, que debe de ser uno de los mayores focos a nivel
mundial en cuanto a la proporcién de personas afectadas por numero de
habitantes, algo que resulta sumamente preocupante. En este sentido y se-
gun nuestros datos, existe una prevalencia estimada de 1 persona por cada
164 habitantes (personas en tratamiento mas portadores/as asintomaticas)
6 una persona por cada 443 habitantes, si tenemos en cuenta solo las per-
sonas con tratamiento (trasplante de higado, tafamidis, ensayos clinicos).
Estas cifras, como hemos comentado, han sido obtenidas de las base de
datos de ASVEA, ya que segun fuentes oficiales de la Consejeria de Salud
de la Junta de Andalucia, no existe registro oficial de la enfermedad de An-
drade, de la misma forma, ni a nivel provincial, ni nacional, han sido capaces
de facilitarnos datos de registros oficiales. Por tanto, resulta preocupante, ya
que en el caso de haber existido un registro oficial pormenorizado, pudiera
incluso aumentar estas cifras; por lo que toma sentido las palabras del Dr.
Munar-Qués en su visita a Valverde en 2003 “esta enfermedad en Valverde
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del Camino, no es una ER, es una enfermedad emergente en esta localidad,
el numero de casos aumenta rapidamente, seria necesario abordarla como
un problema de Salud Publica”.

Segun los datos que hemos extraido, nos encontramos con un grupo
de personas enfermas, de las cuales, tres de cada cuatro son hombres,
estando situada la edad media de inicio de la enfermedad en 41,74 afios,
dentro de un rango amplio que oscila, entre los 23 anos (hombre) y 73 afios
(hombre). También extraemos de los datos, que la edad media de inicio en
las mujeres es mayor que en los hombres (51,60 afios VS 38,47anos). Si
tenemos en cuenta los primeros sintomas, las primeras afectaciones se re-
flejan en las extremidades inferiores en ambos sexos. En este caso, existe
diferenciacion por sexo, como por ejemplo, en las afectaciones sexuales,
las alteraciones en la frecuencia cardiaca, apareciendo éstas como primeros
sintomas principalmente en los hombres.

La muestra refleja que, la mayoria de ellos, han recibido como trata-
miento, el trasplante de higado (20 hombres, 7 mujeres), el ultimo realizado
se produce en 2016 (hombre que empezd con tratamiento de tafamidis en
2015, y posteriormente fue sometido al trasplante en 2016, debido a otras
afectaciones que padecia). Siendo a partir de 2015, como hemos visto ante-
riormente en los datos, tafamidis |la primera opcién como tratamiento para la
Enfermedad de Andrade en este foco.

Las personas del estudio admiten, que el retraso en el diagnostico les ha
ocasionado un agravamiento de la enfermedad y/o repercusiones psicol6-
gicas y que después del tratamiento siguen teniendo afectaciones en otras
partes del cuerpo u 6rganos, como el corazon y la vista; por lo que continuan
realizandose pruebas y asistiendo a consultas de diversas especialidades
médicas.

Una vez vista la situacion de los enfermos de nuestro estudio y sin perder
de vista nuestro objetivo principal, extraemos que esta enfermedad, crea
en el paciente una serie de necesidades, ademas de sanitarias, como las
sociales, psicologicas, laborales y econdmicas, etc.; percibidas, no solo por
los propios pacientes, sino también por sus familias, por los propios profe-
sionales sanitarios que los atienden y por la poblacion en general que han
formado parte del estudio.

Estas necesidades, segun nuestros datos, estan relacionadas con poder
disponer de mas ayudas econdémicas, imprescindibles para hacer frente a
los gastos que genera esta enfermedad como: los traslados a las distintas
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consultas médicas, adaptaciones en las viviendas, productos sanitarios; ne-
cesidades para afrontar los cambios que se producen en las parejas; en los
habitos de ocio y tiempo libre u otros a nivel laboral. Ademas de la necesi-
dad de disponer de informacién, no solo sobre los aspectos sanitarios de la
Enfermedad de Andrade; sino también, las informaciones relacionadas con
los servicios que pueden ofrecerles los servicios sociales publicos, o los de-
rechos que pueden tener por padecer una ER.

Estas personas, segun nos trasmiten, necesitan vivir el dia a dia, no pen-
sar en la enfermedad y habituarse a vivir con ellas, para lo cual necesitan de
apoyos psicoldgicos que les ayuden a gestionar esta situacion de la mejor
manera posible.

Para atender estas necesidades, sus mayores apoyos, son sus familiares
mas cercanos, sus parejas y sus madres (figuras femeninas principalmente)
y la propia asociacion de enfermos y familiares de la Enfermedad de Andra-
de de Valverde, ASVEA, la cual les prestan apoyos de tipo moral, personal,
psicolégico e incluso econdmico; apoyos que ven de suma importancia, para
poder hacer frente a su situacién. Esta cuestion es necesaria tenerla en
cuenta, por un lado, para ofrecer a sus familiares, recursos que les ayuden a
compaginar mejor su situacion personal y laboral con la atencién y el apoyo
que les reclaman las personas enfermas y por otro lado, al ser ASVEA, la
unica organizacion de la que reciben esta ayuda, es necesario dotar de mas
recursos a la propia asociacion; ya que se desprende de los datos, que no
existen otras entidades ni instituciones publicas que pongan a disposicion
de las personas afectadas dichos recursos, desconociendo posibles tipos de
recursos sociales o ayudas econodmicas, algo que se puede solventar, con
la incorporacién de otros profesionales en la atencién de sus necesidades.
En este sentido, incluso los propios enfermos, consideran necesaria la inter-
vencién de otros profesionales, ademas de los sanitarios, para hacer frente
a estas necesidades tan diversas.

En estos casos, las figura del trabajador o trabajadora social, es impres-
cindible, ya que su perfil profesional lo capacita para poder estudiar y ana-
lizar la situacion de forma holistica y poder marcar un eje direccional ade-
cuado, a través del cual, poder acompafar al paciente y a la familia en la
blusqueda de recursos, que les permitan hacer frente a sus necesidades. En
este sentido, lo hemos visto anteriormente, cuando hemos hablado de la fi-
gura del trabajo social en las ER en general, y hemos comprobado, cémo las
funciones que realizan desde los departamentos de trabajo social, ayudan
a cubrir las demandas de estos pacientes (Listan et al., 2011; Carrion & Ma-
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yoral, 2017) y cdmo el trabajo social, se puede convertir en una herramienta
de gestion (Colom Masfret, 2019) que puede servir de nexo de unién entre
los distintos sistemas publicos. En otros estudios y enfermedades, como he-
mos visto, el caso de la enfermedad de Huntington (Huerta et al., 2012) 6 en
el caso de Fibromialgia (Cervantes, 2019), este profesional se encarga de
orientar, acompanar e informar al enfermo y a la vez, abrir puertas y buscar
recursos en otros organismos para ponerlos a disposicion de las personas
enfermas y de sus familias.

En el caso de ASVEA, la profesion de trabajo social esta presente, ac-
tualmente a través de una trabajadora social voluntaria, que les ayuda a
redactar los proyectos para solicitar ayudas y recursos a distintas organiza-
ciones, de hecho, contemplan en un futuro préximo, la contratacion de este
perfil profesional para seguir trabajando en la busqueda de recursos tanto
materiales como econdmicos, ya que la demanda de los socios es cada vez
mayor y ASVEA, necesitan ampliar sus servicios, para poder seguir ofre-
ciendoles su apoyo a las personas enfermas por la Enfermedad de Andrade
y sus familiares.

Por ultimo, despues de los datos obtenidos, podemos decir, que la Enfer-
medad de Andrade progresa muy rapidamente entre la poblacion, existiendo
cada vez mas personas afectadas y que tanto las personas enfermas como
sus familiares, tienen que hacer frente a unos cambios que les generan
numerosas necesidades, no solo sanitarias, sino tambien de indole social,
psicolégica, laboral, personal y econémica, que no tienen cubiertas por los
Servicios Publicos. Seria necesario abordar esta situacion desde los Siste-
mas de proteccion Publicos, a través de adecuados planes estrategicos de
actuacion especificos entre sistemas, para el colectivo de persona afectadas
por esta enfermedad. De la misma forma, vemos adecuado que la figura del
trabajador o trabajadora social, debido a la experiencia en estas funciones
y las caracteristicas y objetivos de la propia disciplina, sea la encargada de
actuar y coordinar dichas actuaciones entre los distintos Sistemas Publicos,
para la busqueda de los recursos y apoyos que requieren estas personas,
para cubrir todas la serie de necesidades que la enfermedad les generan
tanto a las personas enfermas como a sus familiares.
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CONCLUSIONES

Segun los datos que obtenemos, podemos sefalar varios aspectos, que
son importantes tenerlos en cuenta para atender las necesidades de las
personas afectadas por la Enfermedad de Andrade:

Las personas que padecen esta enfermedad, tienen otras necesida-
des, ademas de las sanitarias, a las que tienen que hacer frente, pro-
vocadas por su condiciéon de persona enferma.

Es necesario trabajar con estos pacientes desde equipos multidiscipli-
nares, donde estén incluidos disciplinas clinicas y sociales.

Las personas enfermas desconocen la existencia de ayudas sociales
y economicas a las que poder acceder.

La figura del trabajador o trabajadora social, es fundamental para acom-
panar a estas personas y a sus familias, en la atencion a sus necesida-
des, figura que actualmente esta insuficientemente aprovechada.

La asociacion de pacientes supone un apoyo incondicional para las per-
sonas enfermas, las familias e incluso para los profesionales sanitarios.

Las personas enfermas se han sentido discriminadas por el sistema
sanitario en algunas ocasiones; las familias también consideran que
los pacientes han sido discriminados en el sistema sanitario.

La informacién y formacion sobre la enfermedad, de los profesionales
sanitarios de atencidén primaria, les evitaria a los pacientes, conse-
cuencias negativas debidas al retraso en el diagnostico y en la aten-
cion a los propios enfermos y enfermas.

Consideran importante, el asesoramiento genético, tanto para un diag-
nostico precoz, como para el diagnostico genético preimplantacional, el
cual debe cubrirlo el servicio publico sanitario y para los cuales deben
estar acompafnados psicoldgicamente desde el principio del proceso.

Consideran importante que la familia, conozcan si es 0 no portador/a
de la mutacion y aunque reconocen que al principio llevan mal la infor-
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macioén, consideran positivo el conocer la informacion para asi tener
un seguimiento médico adecuado.

Los profesionales sanitarios, estarian dispuestos a recibir formacion
sobre Enfermedad de Andrade, porque consideran que actualmente,
no tienen la suficiente para poder atender adecuadamente a estos pa-
cientes.

La poblacién cree que debe estar informada, de esta enfermedad, ya
que en su localidad existe un foco endémico.

Las familias, parejas y madres fundamentalmente, como apoyo fun-
damental de los enfermos y enfermas, sufren dafos colaterales, pro-
vocados por la enfermedad y por tanto, requieren una atenciéon espe-
cifica y recursos determinados, que les permitan hacer frente a esos
cambios adecuadamente y evitar perjuicios personales, sociales, labo-
rales 6 psicoldgicos, ocasionados por la atencién que les prestan a las
personas enfermas.

La informacién, formacion, coordinacién e investigacion son impres-
cindibles en este tipo de patologias.
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CONCLUSIONS

According to the data we have obtained, we can identify various aspects
which it is important to consider in order to attend to the needs of people
affected by Andrade’s Disease:

People who suffer from this illness have other needs, apart from health
ones, caused by their condition as an ill person, which have to be dealt
with.

It is necessary to work with these patients with multidisciplinary teams,
where both clinical and social disciplines are included

The people who are ill are unaware of the existence of social and eco-
nomic aid which could be available to them.

The person of the social worker is fundamental to accompany these
people and their families, in attending to their needs, a person who at
present is not sufficiently put to good use.

The patient association means that there is unconditional support for
the people who are ill, their families and even the health professionals.

The people who are ill have felt discriminated against by the health
system on various occasions and the families also consider that the
patients have been discriminated against.

Information and training in this iliness for primary health care profes-
sionals would avoid negative consequences for the patients due to de-
lays in diagnosis and in lack of care for the patients themselves.

It is considered important to consult genetic experts, for an early diag-
nosis, as well as for a pre-implantation genetic diagnosis, which must
be covered by the public health service and the patients must be psy-
chologically accompanied from the beginning of the process.

It is considered important that the family of the patient know whether
or not they are carriers of the mutation and although it is recognised
that at first they may take this information badly, this knowledge is con-
sidered to be positive in the end, in order to be able to get a proper
medical follow-up.

The health professionals should be willing to receive training in Andrade’s
Disease because it is considered that at present they are not sufficiently
equipped to deal adequately with the needs of these patients.
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e The town population believe that they should be informed about this
disease, as an endemic focus exists in their area.

e The families, wife and mothers, as the fundamental support group for
the people who are ill, basically suffer collateral damage caused by
the iliness and therefore they require specific attention and particular
resources which will allow them to adequately face these changes and
avoid the personal, social, work or psychological harm, which may be
caused by their having to attend to the patients.

e Information, training, co-ordination and research are essential in this
type of pathology.
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PROPUESTAS DE ACTUACION

Como propuestas de actuacion, hemos planteado, después de haber he-
cho una revisidon a las directrices que marcan a nivel europeo y nacional
sobre ER en general, podemos extraer unos conceptos claves, expuestos
en la imagen siguiente, en torno a los cuales, giran todos los planes estraté-
gicos y las actuaciones que se realizan en materia de ER.

Afectacion individual
y familiar

Equipo Informacién/Formacién
Multidisciplinar
Investigacion

Grafica 67: Conceptos en torno a los cuales giran las actuaciones, planes y normativas respecto a
las ER (Montérdez, 2018b).

Si centramos la actuacién en la Enfermedad de Andrade y adaptamos
estos conceptos a la patologia en la que nos centramos en este estudio,
podemos marcar varias lineas de trabajo, que conformarian un futuro Plan
Estratégico para Enfermedad de Andrade, algo que seria importante instau-
rar en nuestro pais, ya que, como hemos dicho a lo largo de nuestro estudio,
Espafa ocupa el quinto lugar a nivel mundial con mas personas afectadas
por esta patologia y existen dos focos endémicos muy importantes que ha-
cen que en estas zonas, esta patologia deba de tratarse como un problema
de salud publica y no como casos aislados.

Las lineas de trabajo, en las que seria conveniente trabajar, serian:

1. Creacidon de un registro oficial a nivel nacional y de las distintas
comunidades auténomas que identifique claramente el numero de
personas enfermas por Enfermedad de Andrade.
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. Tener en cuenta a la hora de trabajar esta enfermedad, las zonas en-

démicas, de las no endémicas, ya que las necesidades que presen-
ten las personas afectadas seran diferentes en unas que en otras.

. Proporcionar informacion de esta enfermedad, a tres niveles.

Las personas enfermas y su familias se encuentran vacios de in-
formacion antes y después de diagnosticarles la enfermedad; este
hecho, tiene grandes repercusiones a la hora de enfrentarse con la
situacion, de buscar recursos, profesionales, tratamiento, etc.

Los profesionales sanitarios deben de estar informados para aten-
der a pacientes afectados; conocer a profesionales especializados
a los que poder derivar los casos, estar al dia de los ultimos avan-
ces en los tratamientos, etc.

Es necesario dotar de informacion a la sociedad en general. Una
sociedad conocedora de esta enfermedad, estd mas sensibilizada
para acoger a estos enfermos.

. Dotar de formacién a los profesionales sanitarios desde las institu-

ciones académicas y desde las instituciones sanitarias, este hecho
repercutiria directamente en algo tan importante para esta patolo-
gia, como el diagnéstico precoz.

. Trabajar en la coordinacion a todos los niveles. Debemos de crear

protocolos adecuados que faciliten las actuaciones. Los profesio-
nales deben de estar coordinados entre ellos, AP con AE, médicos
especialistas, centros de referencia, asociaciones de pacientes, ad-
ministraciones publicas a nivel local, provincial, regional y nacional,
no solo sanitarias sino también sociales, que faciliten y orienten
sobre los recursos que necesitan las personas enfermas.

Coordinacion entre las distintas comunidades auténomas que facili-
ten la movilidad del paciente para poder recibir atencion en centros
especializados.

. Trabajar en protocolos que permitan caminar con el paciente, des-

de la prevencion, hasta la rehabilitacion, pasando por el diagnés-
tico y el tratamiento. Incluso ir un paso mas alla, trabajar desde la
prevencion hasta la integracién e incorporacién normalizada en la
sociedad y en su dia a dia.

. Debemos trabajar en la atencion biopsicosocial e integral de las

personas enfermas, desde equipos interdisciplinares que permitan
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a cada profesional, desde su ambito, trabajar y emitir un diagnésti-
co de forma independiente pero que a la vez, que pueda existir una
puesta en comun entre las distintas disciplinas, para obtener un
tratamiento integral adecuado, para atender todas las necesidades
que presenta este colectivo.

. La investigacion clinica y social, desde sus distintas disciplinas, las

ciencias sanitarias y las ciencias sociales, deben de trabajar con-
juntamente para dar un enfoque a los estudios, real y completo, de
la situacion por la que pasan las personas afectadas.

. Promover la figura del trabajo social como referente y lazo de union

entre los distintos profesionales, para dar cobertura y atender las
necesidades de pacientes y familiares.

Por ultimo, recoger que con este estudio, se abren nuevas lineas de in-
vestigaciéon que serian interesantes abordar en un futuro, como pueden ser:

1.

Utilizar las herramientas creadas y aplicarlas a otros focos endémi-
cos de la Enfermedad de Andrade, que permitan realizar compara-
ciones entre las personas afectadas en distintos focos endémicos
importantes.

. Conocer cual es el origen de la Enfermedad en Valverde del Cami-

no, mediante el estudio de la historia natural de la enfermedad en
el foco.

. Realizar un estudio genealdgico de las personas enfermas y porta-

doras del foco de Valverde del Camino.

. Profundizar por separado en cada nivel o en cada aspecto de estos

niveles, desde los profesionales de las distintas disciplinas, para
conocer mas en profundidad las necesidades aplicada a este co-
lectivo con la Enfermedad de Andrade.

. Igualmente, seria conveniente poder contrastar econémicamente el

coste que le supone a la administracion publica, tratar a una perso-
na adecuadamente desde el diagndstico precoz y teniendo agilidad
en el tratamiento y cual es el coste de una persona enferma si se
demora su atencion. De esta forma se podria comprobar objetiva-
mente, la importancia de una atencion integral adecuada a estos
pacientes.

. Seria interesante ampliar la metodologia a otro tipo de ER, para

conocer en qué situacion se encuentran y si coinciden con las nece-
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sidades que presentan las personas afectadas por la Enfermedad
de Andrade.

Para terminar, hemos considerado que este documento, tiene algunas
limitaciones y pedir disculpas por las que no estan recogidas y que segura-
mente nos encontremos en cada lectura. Limitaciones como la imposibilidad
de conocer el numero exacto, de personas afectadas por esta enfermedad,
ya que no existen registros oficiales. Otra de las limitaciones, el haber am-
pliado mas el numero de profesionales sanitarios o de la poblacién general,
pero en el primer caso, los trabajadores del centro de salud de Valverde son
treinta y cinco personas y el ampliarlo, nos habria desviado de nuestro foco
de actuacion y en el segundo caso, en cuanto a la poblacién general, hemos
considerado que obtener una muestra significativa de la poblacién, signifi-
caria emplear un tiempo y unos recursos merecedores de otros estudios en
el futuro y nos hubieran mermado y desviado el trabajo en nuestro objetivo
y nuestro objeto de estudio, que han sido centrarnos en las personas enfer-
mas de Enfermedad de Andrade y sus familias.
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ANEXO 1

Consentimiento informado para participar en el estudio sobre las nece-
sidades sociales y de salud de sujetos con la Enfermedad de Andrade
en el foco de Valverde del Camino (Huelva, Espaina)

Declaro que deseo participar en el estudio sobre los aspectos sociales y
de salud, relativos a la Enfermedad de Andrade en diferentes niveles (indivi-
dual, profesional y comunitario). El estudio esta realizando por Inmaculada
Montérdez Santos, como doctoranda de la Universidad de Huelva, y dirigido
por la Dra. Emilia Moreno Sanchez y la Dra. Joaquina Castillo Algarra.

También autorizo a incluir la informacién recogida en una base de da-
tos informatica, sabiendo que dicha informacion estara sujeta a riguroso
secreto y que los datos seran tratados de forma andénima y confidencial de
acuerdo a la ley de proteccion de datos en vigor.

He sido informado que las personas que participaran en este estudio se-
ran Personas que padecen la enfermedad de Andrade, familiares de éstos/
as y amigos, profesionales sanitarios y poblacion en general del foco de
Valverde del Camino (Espafa), siendo la informacion recogida a través de
cuestionarios.

He sido informado que en cualquier momento que lo desee puedo retirar
esta autorizacion.

Lugar y fecha: , / /

Nombre completo participante:

Firma participante:

Firma responsable del estudio:
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ANEXO 2

Informacién para participantes en el estudio, sobre las necesidades
sociales y de salud de sujetos con Enfermedad de Andrade en el foco
de Valverde del Camino (Huelva, Espaia)

Este es un estudio que esta realizando Inmaculada Montérdez Santos, como
tesis doctoral en la Universidad de Huelva. Este estudio pretende estudiar
los aspectos psicosociales de las personas afectadas por amiloidosis he-
reditaria por transtiretina (PAF) y posteriormente conocer las necesidades
sociales y de salud que tienen los enfermos y familiares para aumentar su
calidad de vida.

Objetivos de este estudio?

El objetivo principal de este estudio es profundizar en el conocimiento de la
enfermedad en el foco de Valverde del Camino (Huelva, Espafia).

¢ Quién puede participar en este estudio?

Podran participar en este estudio las personas que hayan sido diagnosti-
cadas de PAF (pacientes y portadores asintomaticos) y personas cercanas
a ellos, familiares, amigos, profesionales sanitarios y poblacién general del
foco de Valverde.

Quedan excluidos del estudio, las personas menores de 18 anos y las per-
sonas que hayan revocado su consentimiento informado.

¢ Qué tarea requiere la participacion en este estudio?

La participacion en este estudio, supondra la cumplimentacién de un cues-
tionario, y en algunos casos la participacién en algun grupo de discusién o la
realizacion de una entrevista, con el objetivo de conocer o describir las con-
diciones que pueden mejorar la calidad de vida de las personas afectadas
por la Enfermedad de Andrade.

¢, Como seran tratados los datos recogidos?

La informacion recogida sera incluida en una base de datos, dichos datos
seran tratados de forma anénima y confidencial de acuerdo a la normativa
legal vigente.

¢ Coémo se puede ampliar la informacién sobre este estudio?

Puede contactar con la responsable del estudio a través del email imonter-
dez@gmail.com 6 en el teléfono 659964004.
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ANEXO 3. CUESTIONARIO NIVEL 1-E (PERSONAS ENFERMAS)

NIVEL 1-E
N2 DE ORDEN:

Fecha: / /2018

£
e e

(Espacio a rellenar por la
'Elniversidad organizacion)

de Hueld

CUESTIONARIO SOBRE LA POLINEUROPATiA AMILOIDOTICA FAMILIAR

(ENFERMEDAD DE ANDRADE)

Montérdez Santos, I (Coord.)

El cuestionario pretende recoger informacién, de las personas que padecen Enfermedad
de Andrade el foco de Valverde del Camino-Huelva(Espafia).

La informacién que nos proporcionéis, es de gran importancia para el estudio.

MUCHAS GRACIAS POR SU COLABORACION

INSTRUCCIONES:
Para contesta marque con una X las respuestas que elija. En el caso de que no esté de
acuerdo con las respuestas que se dan NO SENALE NADA. Si lo desea, escriba en el

apartado correspondiente las cuestiones que completan su explicacion.

Todos los datos que se obtengan seran tratados de manera anénima conforme a la Ley
Organica 15/1999, de 13 de diciembre de Proteccion de Datos de caracter personal y

estan a su disposicion.

Para ampliar informacién o dudas: imonterdez@gmail.com
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ANEXO 3. CUESTIONARIO NIVEL 1-E (PERSONAS ENFERMAS)

DATOS SOCIODEMOGRAFICOS DE LA PERSONA QUE REALIZA EL CUESTIONARIO

1. PERSONA QUE REALIZA EL CUESTIONARIO

1. Enfermo/a de la Enfermedad de Andrade............cccccoeciiiiininiinncinens 1
2. SEXO

Lo MUJEE oo s s e e s s e e e s ee s ees e eeesesenree —

2. HOMDIE oottt bbb bbb a bbbttt bn e e |
3. EDAD

1. afos.

4. ¢(Tiene usted hijos/as?

En caso afirmativo, é¢Cuantos/as?

4.1.1. N© de Hijas:
4.1.2. N° de Hijos:

5. Poblacién donde vive

1.

6. Ciudad de Nacimiento

7. Nivel de estudios

1. SN @STUAIOS. ... e [
2. Estudios Basicos............ o -
3. Estudios de Grado Medio N
4. Estudios UNIVErSitarios.........cocciiueiciiiciiiiciii [
5. Estudios de POSGrado.........ccociiiriiiiiiiiiiiiiciciciccnce et —
6. NS/NC.. it [

8. Profesion

1.

9. Hobbies y/o aficiones

1.
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10.¢Tiene usted antepasados portugueses?

En caso afirmativo, éde qué zona o ciudad de Portugal son sus antepasados?

10.1.1

ASPECTOS SANITARIOS

11. Edad que tenia usted cuando le aparecieron los PRIMEROS SINTOMAS

1. afnos

12.¢Cudles fueron las Primeras afectaciones sintomatologias?

1. Alteraciones en la frecuenCia Cardiata.. ... .uivuurrieririieierieiiiieeriiiie e eeerieneesans (-

2. Alteraciones en las extremidades inferiores (pies, piernas):

FE o o TP, .
L CalAMDIES. it

2.8. Otras:

3.1.

3.2.Pérdida de sensibilidad..
3.3.Hipersensibilidad..........cccecuririiriniiiseee e e
JC I o T ¢ 0 g 1o [ ST TSSOSO
3.5.Calor..........
3.6.
3.7.

7.Calambres

4. Alteraciones digestivas :

L T B 1= /== 1= USSP
4.2 EStreNiMIENEO.....ccvecveececeece ettt
4.3.Alternancia de diarrea con estrefiimiento... .
4.4.Digestion PESAAA ...t
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4.5.0tras:
5. Alteraciones sexuales:
5.1, IMPOLENCIA SEXUAL...c.iviviiiiiiiieiicieie et (|
5.2. Perdida de deSEe0 SEXUAl.......cccueurrirmrieininrieicienece e 1
5.3.0tras:
6. Tensién arterial:
6.1. DeSCOMPENSACION ArtErial........ccouiieieirieieeeieeeee e ]
6.2.Hipotension (tensidn Baja)......ccceviiiieiceeieeeeese e —
6.3.0tras:
7. Hipoglucemia (Bajada de azlcar freCUNLE)........cccouovevevevevcvcveieeieeceeeee e |-
8. Alteraciones en 1a SUAOraCiON.........ccovriiererririreeeierreeeeee s seneneeees [
9. PErdida A PESO......ceucveeceieeieeee ettt sttt bttt naeen 1
O =T 13- 1 Lo Lo TSR —
11. Otras
12.¢De todas estas afectaciones , cual le preocupada mas?.
13. Edad que tenia cuando le DIAGNOSTICARON la enfermedad de Andrade
1. afios
14. éCual fue el primer diagndstico que le dieron?
1. DIADEEES. ... bbbt -
2. Afectacion cardiaca................. .
3. Problemas psicoldgicos (depresion, ansiedad...).....ccccocevivieiierieiiiiicieereeeeeenn ]
4. Problemas CircCulatorios...........c.cooiiiiiiiiicii ) 1
5. Sindrome del tUNel CArPIaN0.......ooveeeuirieieerereree st neneeas |-
6. Otro. ¢Cudl?
15. ¢Donde le DIAGNOSTICARON la enfermedad de Andrade?

1. Centro de salud de su localidad (Valverde del Camino).......ocooocevecuerenrsvecrenenneas ]




INMACULADA MONTERDEZ SANTOS

265

2. Hospital de su provincia (Hospital de Riotinto)

3. Hospital de referencia de la enfermedad (Hospital Juan Ramdn Jiménez)...... [

4, Otro, ¢Donde?:

16.

¢Cuando tiempo trascurrié desde que le aparecieron los PRIMEROS SINTOMAS
hasta que le DIAGNOSTICARON la Enfermedad de Andrade?

Entre 2 y 5 afos..

Eall

MENOS AE 1 @0 .uiuiiiciiicicticietee ettt ettt se ettt e et e benens
DE 1 @ 2 @N0S.. i ettt ettt ettt ettt ettt a ettt e et et e aeeaeetennens

MAS dE 5 @MI0S.....cuiiiiieieieectieetcte ettt ettt b ettt anent s

7.

¢Qué TRATAMIENTO le prescribieron para su enfermedad?

. Ninguno.......cccceeuens
. Trasplante de higado
. Tafamidis.......c.cc....

AWNF

5. Otro ¢Cual?

. ENS@YO0 ClINICO....iuiiiiieisicteeee ettt .

000

18.

¢Cuanto tiempo trascurrié desde que le DIAGNOSTICARON la enfermedad hasta

que empezo con el TRATAMIENTO?

De 1 a 2 afios.......
Entre 2 y 5 afios..

© N U

MENOS AE 1 @M0. ittt ettt et b et bt saenean

MAS dE 5 AMI0S.....cuiiieieieeeeeteeee ettt ettt ettt st ee ettt ettt e et et et et ae e aeneenere s

19.

¢Ha tenido consecuencias debido al retraso en

el diagnéstico?

CONSECUENCIAS

SI NO

NS/NC

. Un agravamiento de mi enfermedad

He necesitado apoyo psicoldgico

He tomado tratamientos inadecuados

. He sufrido una depresion

U|R|WIN |-

. Otras:

20.

¢Qué edad tenia usted, cuando empezd con el TRATAMIENTO?

TRATAMIENTO

EDAD

. Trasplante de higado

. Tafamidis

. Ensayo clinico

DIWN|-

. Otro/s: Cual/es?
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21.

¢Qué zonas de su cuerpo tenia usted afectadas cuando le DIAGNOSTICARON la
enfermedad?

VWHNanhwhe

13.0tra/s, éCuadl o cuales?

22.

¢Qué zonas de su cuerpo tenia usted afectadas cuando empezd con el
TRATAMIENTO?

C NINGQUNA ettt

CONOGPWN

13.0tra/s, éCudl o cuales?

23.

Qué zonas de su cuerpo tiene usted afectadas ACTUALMENTE?

1.
2.
3.
4,
5.
6.
7.
8.
9.

13.0tra/s, ¢Cudl o cuadles?

[e)]
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24.

siguientes cuestiones?

Después del tratamiento, ¢ha notado MEJORIA 6 EMPEORAMIENTO en las

MEJORIA

EMPEORAMIENTO

NS/NC

Sigo igual

Extremidades inferiores(pies, piernas)

Extremidades superiores (manos, brazos)

Vejiga

Corazoén

Rifién

Visién

Organo sexual

OO NI U1 R W =

. Piel

10.Tensién arterial

1

1.Hipoglucemia

1

2.Fuerza

1

3.0tro/s:

25.

Después del TRATAMIENTO, la enfermedad:

. Se ha parado....
. Sigue avanzando.

:bbuNl—A

F = I T 2 0 1= [ = o [o TSRS SRUSRRRPRSRR

26.

motivo de su enfermedad

Indique el nimero de pruebas que le han realizado en los ultimos 2 afios por

PRUEBAS

Entre
1y2
veces

Entre
3y5
veces

Mas de
5
veces

Mas
de 15

. Analiticas

. Electrocardiogramas

Gammagrafia cardiaca

. Ecocardiograma

. Estudio fondo de ojo

. Electromiograma

. Pruebas digestivas

Pruebas renales

TAC

=00 (N|O(U1|A|WIN -

0.Ecografia de:
e corazon
o hepatica
e renal

11.Rayos X
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12.0tras:

27. Indigue las consultas a las que ha asistido, en los ultimos 2 afios.

SI NO NS/NC

Cardiologia
Alergologia
Cirugia ortopédica y traumatologia
Dermatologia

Endocrinologia

Digestivo

Genética

Geriatria

. Ginecologia/Obstetricia
10.Hematologia

11.Inmunologia

12.Medicina Interna

13.Nefrologia

14.Neurologia

15.Nutricion/dietética
16.0ftalmologia

17.0ncologia

18.0torrinolaringologia

19.Podologia

20.Psiquiatria

21.Rehabilitacion

22.Servicios de urgencia

23.Unidades del dolor
24.Urologia

25.0tros (especificar):

O N0 U1 W N =

28. ¢Cuantas veces ha estado hospitalizado/a en los ultimos 2 afos?

NINGUN VEZ...o.eoveveeeeeeeteteeeeee e sass sttt en s en s aan s ssnsentaneanennn (-
Ente 1y 2 veces..
ENEE 3 Y 6 VECES....vvieeececeeeecte ettt st s 1
MES AE 6 VECES......oeeveeeeceeeeeieseseess s eee e see e ses s aes s ansss s s s sasssesssssessssssssessessnssnsansanen (-

i

29. En los ultimos 2 afios, ha necesitado por motivo de su enfermedad:

SI NO NS/NC

1. Muletas
2. Silla de ruedas
3. Audifonos
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Gafas/lentillas

Cuidados de enfermeria a domicilio

Servicios de ayuda a domicilio (tareas del hogar)

Cuidados dentales

Intervencion quirdrgica

©|e|Njo|u| s

Apoyo psicolégico

10.Rehabilitacién

11.Ayuda para el transporte

12.Adaptacién de la vivienda

13.0tro/s:

30.

¢Dispone de los productos sanitarios que necesita para su enfermedad?

. Si. Estan todos subvencionado por el Servicio Publico de Salud.............ccceuun.es 1

. Si. Pero con dificultad

A WNRE
=2
o
=2
)
o]
o)
4]
2.
o
o
=
=,
o
»
Qa
[=
)
>
o
o
o]
c
o
=
)
o
1]
)
9
0]
3
[
n
]
>
=
[
3.
o
o
c.
=2
=
I

31.

¢Cuales son las dificultades que tiene para obtener los medicamentos?

[ury

2. Me lo tienen que administrar en el hospital de referencia fuera de mi
10CAIIAAMA. ...t
3. No tengo ninguna dificultad para conseguir el medicamento ...

. No lo puedo adquirir en la farMacia........coccceoeeiirrerre e (|

32.

¢Cubre el Sistema Sanitario Publico, los productos sanitarios que usted necesita
para tratar su enfermedad?

1. Si, EOtAIMENTE oot —
2. Si, PArCIAIMENLE ....oviiiiiiiiiie et —
3. No me cubre NiNGUN ProduCto..........c.uiiiiieee s [
B INS/INC oot —

33.

¢Su medicacién le ha provocado efectos secundarios negativos?
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ASPECTOS SOCIALES

34. éHabia oido hablar de la enfermedad de Andrade antes de padecerla usted?

En caso afirmativo, ¢Donde o de quién?

2.1 FAMUNAE .ooooeveooeeeee e —
2.2.Vecino/a. WL
2.3.Médico/a.... -
2.4 ASOCIACION e seeeeseese e s s e s s s ee s ses s ee s eees e s eeseeees [
2.5. Medios de comunicacién (TV, revista, radio...) ....cccceoeveviiiccicieieeeeeene 1
2.6.RedES SOCIAIES........c.oveeceeeeeeeeeseeeeee e L
2.7.Internet......... L
2.8 AMIGO/ @ e bbbttt 1
2.9.0tros:
35. éConocia las caracteristicas de la Enfermedad de Andrade, antes de padecerla
usted?
U] TR 1
2. N Ot ettt ettt ettt ettt ettt a e et aeenas s en st et et etetetetetetetetetene s ]

En caso afirmativo, équien le hablo de las caracteristicas de la enfermedad?

2.1.UN FAMIIEE 11veivriiiteie et steesie e esra e e e steenenreenne e 1]
2 O Lo Y=ol T TR PPN

2.3.Es muy conocida en mi localidad
2.4.Conozco a alguien que la padece

2.5.0tro:

36. éCree que los médicos de atencion primaria de su centro de salud, tienen
suficiente informacion sobre la enfermedad de Andrade?

T T ]
N e T —
ST 174 Lo —

37.

¢Necesitaria ayuda de otros profesionales , ademas de los sanitarios para solucionar los
problemas que le produce su enfermedad?

10
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38. éCree que en su localidad hay suficiente informacion sobre la enfermedad de Andrade?

3T PN 1
D o TP PTTSRPPPPRPPIN 1
3 NS /NC ittt et e e e e e eeeara e eeearan] ]

En caso afirmativo, ésabe usted el nombre de la asociacidn y sabria como
contactar con ella?

40. ¢{Cree usted que es necesario que exista una asociacion de la enfermedad?

ST P (|
B o TS 1
3 NS /N C ittt ettt e e e aa e aaand ]

L OSSPSR ]
7 T T ]
3. No existe ninguna asociacién de la enfermedad de Andrade que yo conozca... ]
. NS/NC ettt e e e e [

En caso de haber recibido apoyo de la asociacion, ¢Qué tipo de apoyo/s?
B T T T = OO PPPPRI
1.2.Personal.......
1.3.Econémico....
B Y Tolo] [ o 1T o TP SRR
1.5.0tro:

ASPECTOS PERSONALES

42. éCual fue su primera reaccién cuando le dieron el DIAGNOSTICO?

1. Alivio, porque después de mucho tiempo de espera, al fin tenia un diagndsticd__]
2. Sorpresa, porque no pensaba que pudiera ser esta enfermedad.................... —
3. Preocupacién, no habia oido hablar nunca de la enfermedad de Andrade........ —
4. Miedo/paniCo........cvvuvirviniinnennnn.

5. Me quedé en estado de shock

6. Me derrumbé emOCiONAIMENTE. .. .. iivu i eiii e i eeeie e e e e e e e e e e e e e eeaneeeaned (-
7. Otro (Especificala):

11
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43. ¢Ha recibido apoyo de las siguientes personas?

MUCHO | BASTANTE

POCO

NUNCA

NS/NC

Esposa/pareja

Marido/pareja

Hijo

Hija

Padre

Madre

Hermano

Hermana

OO N0V U1 IR W =

. Familiares femeninos

10.Familiares Masculinos

11.Personal contratado (DUE,
Aux. a domicilio...)

12.Amigos/as

13.Compaiieros de trabajo

14.Grupo de personas con tu
misma
enfermedad(Asociacion...)

15.Vecinos de tu localidad

16.0tros:éQuienes?

44. Senale los aspectos en los que ha sufrido cambios o acontecimientos importantes, debido
a su enfermedad

SI

NO

NS/NC

. Pareja

. Amigos

Trabajo

Ciudad

Médico de atencidn primaria

. Aficiones

Deporte

. Otros:

45. ¢Tiene el certificado de discapacidad?
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4. NO 10 NE SONCIEAAO . 1vu vvuiitiet ittt ieet et ie et et ee e e st e e e e et e et e et e et sesnaesteeanerneens 1
Lo T 1o ]

46. En caso de tener el certificado de discapacidad, ¢Qué grado tiene valorado?

TRwWN R

47. Sefiale, por parte de quien ha sentido discriminacion debido a su enfermedad.

MUCHAS ALGUNA NUNCA
VECES VEZ

Por su pareja
Por sus amigos/as

Por compafieros/as del trabajo
Por los vecinos de su localidad
Por personas desconocidas
Por algin personal médico

Por su sistema sanitario
Otros: éQuién?

@O INOUT IR W =

48. De las siguientes cuestiones, sefiale cual son las que mas le preocupa debido a su
enfermedad

MUCHA POCA NADA

. Pareja

Hijo

Hija

Padre

Madre

Amigos

. Situacién Laboral
. Situacién econdmica
. La enfermedad
10.El trasplante
11.0tra éQué 6
Quién?

NI NI

13
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49. De las siguientes cuestiones, sefiale cual de ellas le ayudaria a llevar mejor su
enfermedad.

MUCHO POCO

NADA

. Mejorar mi situacién de pareja

. Mejorar mi situacién familiar

. Encontrar un puesto de trabajo

DIW|N =

. Aprender un nuevo oficio, para
poder buscar trabajo, porque mi
oficio debido a la enfermedad, no
puedo seguir ejerciéndolo

. Mas apoyo de mis amistades

. Encontrar nuevas amistades

N (O |

. Disfrutar de mas momentos de
ocio y tiempo libre

8. Hacer nuevas actividades
deportivas ajustadas a mis
capacidad

9. Tener mas sesiones de
fisioterapia

10.Tener una situacion econdémica
mejor

11.Disponer de una oficina de
orientacion laboral

12.Encontrar mas ofertas de trabajo
especificas

13.Mas informacion sobre cursos,
estudios...

14.Mas informacidn sobre posibles
ayudas debido a mi enfermedad

15.Mas informacién sobre ofertas de
actividades ludicas

16.Mas dotacidon econdémica en
protesis y material sanitario

17.Una clasificacion diferente para
asignar las pensiones
correspondientes

18.0tras:

14
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50. Senale el conocimiento que tiene de los siguientes aspectos.

USTED TIENE... MUCHA | POCA |
INFORMACION INFORMACION

NINGUNA,
INFORMACION

1. Los servicios que le
puede prestar los
Servicios Sociales

2. De las ayudas
economicas a las que
podria tener usted
derecho

3. De los derecho que
tiene por tener una
enfermedad rara

4. De los avances que va
teniendo su enfermedad

5. De los médicos
especialistas/expertos
de su enfermedad

51. Dentro de sus actividades cotidianas que realiza, sefiale las que mas le ayudan a llevar

la enfermedad.

. Habituarme a vivir con la enfermedad..

Pensar que me voy a curar pronto

CONOU AW

Otro:

L Vivir el did @ di@. ..
. No pensar en la enfermedad............cooovviiiiiiiniiinnn,

Hacer mucho deporte.......oooiiiiiiiiiii e
Realizar actividades [UdiCas.........oveevvviniiiiieiieiinieene e

Nada, no me cuido MUChO......ccviiiiiiiiiir e
. Sigo mi vida igual que antes..........cocviiiiiiiii

52. Seiale otras actividades que no realiza y que le podrian ayudar.

S DYoo o €SP ]
2. Aprovechar mas los momentos de ocio y tiempo libre.........ccoevevvviieiveinnennnns 1
Y ) - | PRSPV PP PPPIN ]
O e -1 SO UOUPPPPPPRTN ]
5. Salir con 10S @migoS/aS. .. uviuiuiiiiiiiiiiiiiiii L
6. Cuidar mas de las personas que me cuidan diariamente...........ccocvvvivinennnnn. [
7. Otro:

15
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ASPECTOS LABORALES

53. éEn qué situacion laboral se encontraba cuando le DIAGNOSTICARON la enfermedad?

aOUThWNH

. Trabajando en la administracion PUbDIICa..........uuveeiiriiieriiiiieeeiiiiineeeeriaeeeens ]
. Trabajando en una empresa privada
w AULEONOMIO. . et
. En desempleo...
w ESTUIANAO. ceuie i e
. Otra, ¢Cual?

54. En el caso de que estuviera trabajando cuando le diagnosticaron la enfermedad, étomo
su empresa medidas para adaptarle su puesto de trabajo?

56. ¢éEn qué situacion laboral se encuentra actualmente?

B B LX< oo L= 1o - L YN 1
2. Trabajando como personal fUNCIONAMIO......u.ivruiirteiitieriieeetiiereeerereeerneens 1
3. Trabajando como personal laboral de la administracién publica.................... ]
4. Trabajando con un contrato indefinido en una empresa privada................... 1
5. Trabajando con un contrato con fecha de finalizacion determinada en una
(=] 0] o] =TT I o1 V7= e = P

6. Trabajando con contratos @SPOrAdiCOS. ... .uuuiivruriirnrerriierrieertiresrireraieranees 1
7. Trabajando en mi empleo anterior, sin adaptarme el puesto............ N
8. Trabajando en mi empleo anterior y me han adaptado mi puesto................. ]
Lo oYL= o - To Lo TS 1
RO = (U [ o Te [ TSP 1
11.0Otro:

57. éHa tenido que cambiar su situacion laboral como consecuencia de la enfermedad?

En caso afirmativo, éPor qué?

2.1.No puedo seguir desarrollando el mismo trabajo, pero si otros............ —
2.2.Me despidieron de la empresa, como consecuencia de mi enfermedad.[ ]
2.3.5€e termind Mi CONErAt0. .. uuiuii ittt a e —
2.4.Debido a las afectaciones de mi enfermedad, no puedo trabajar......... 1
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2.5.0tro:

58. ¢Ha perdido usted oportunidades laborales debido a su enfermedad?

R TR PP —
b T TSRS (-
1 T 1 o —

59. ¢Ha rechazado su pareja (hombre o mujer), oportunidades laborales debido a su
enfermedad?

R 1 1
R 1o TP PPIRN ]
TR V=4 Lo (-

60. ¢Ha tenido que cambiar de trabajo o reducir la jornada laboral, alguna persona de su
unidad familiar, para atenderlo/a a usted?

1.
2.
3

En caso afirmativo, {quién 6 quienes?
1.1.Pareja (MUJEI)..cu e

1.2.Pareja (Hombre)

1.7.0tros, ¢Quien 6 quienes?

ASPECTOS FAMILIARES

61. Seiale con quien suele hablar abiertamente y habitualmente de su enfermedad.

MUCHO POCO NUNCA

. Pareja
Hijo

Hija
Padre
Madre
Hermano
Hermana
Amigos

. Vecinos

©|@|N o 0| W=

17
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10.0tros familiares (primos/as,
tios/as...)

11.Asociacién

12.0tros:

62. ¢Coémo vive su familia la enfermedad?

1. Bien, nos hemos adaptado a vivir con la enfermedad.............cocoviiiieiiinnnns ]
2. Mal, supone demasiados cambios que repercuten en la familia.................... (-
3. Mal, N0 N0s adaptamos @ €lla........cviiiiiiiiie e 1
A NS /N S ittt e ]
5. Otros
63. Con respecto a su familia, sefiale su relacién con la enfermedad
SI HA ES PORTADOR/A, | NO TIENE LA | NS/NC
DESARROLLADO PERO NO HA ENFERMEDAD
LA DESARROLLADO
ENFERMEDAD LA ENFERMEDAD
1. Padre
2. Madre
3. Hija
4. Hijo
5. Hermana
6. Hermano
7. Prima
8. Primo
9. Tia
10.Tio
11.0tro/a:
64. ¢Se han hecho sus familiares las PRUEBAS para comprobar si tienen o no, la
enfermedad?
SI NO PREFIEREN | PROXIMAMENTE | NS/NC
NO SE LA HARAN
HACERSELA
1. Padre
2. Madre
3. Hijo
4. Hija
5. Hermano
6. Hermana

18
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7. Tia

8. Tio

9. Primo

10.Prima

11.0tro/a:

65. ¢Anima usted a sus familiares a hacerse las pruebas para conocer si tiene la
enfermedad de Andrade?

Lt Sttt ettt e et e e et et e e e e e e r e e e r e e a e e et e e r e e —
2 |\ P ]
By NS NC ettt et ettt et —

AN

1.
2.
3

En caso afirmativo, éa quién o quiénes?

e Hija.[_] No° de hijas:
e Hijo.[_] NO de hijos:

68. {Cree usted conveniente realizarse el Diagnéstico Genético Preimplantacional, para
que sus futuros hijos/as no tengan la enfermedad?

. Si, deberia ser costeada econdmicamente por la seguridad Social
. Si, pero abonandolo 1a propia Pareja......cccuveeviiiiiiiiiiiiieie s
. No, creo que no es necesario realizarlo..........cccvvviviviiiiiiiiinenene.
. Es una decision muy personal que debe tomarla la propia pareja...

UhWNH

19
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ASPECTOS ECONOMICOS

69. ¢Cuantas personas, incluida usted, forman su unidad familiar?
1. N° de personas:

70. ¢Cuantos MENORES DE 18 ANOS hay en su unidad familiar?
1. N° de personas: _

71. iCuantas personas MAYORES DE 18 ANOS hay en su unidad familiar?
1. N° de personas:

72. ¢Cuantas personas obtienen ingresos en su unidad familiar?
1. N° de personas:

73. ¢Cual es la cantidad mensual que percibe su unidad familiar?

. MENO0S dE B00 €.uiniiiiieitit et
Entre 600 Y 1.000 € .unnenininie et eeaas
. Entre 1.001 y 1.500 €....
. Entre 1.501 y 2.000 €....
Entre 2.001 y 2.500€.....
. Entre 2.5001 y 3.000%€....
. Entre 3.001 y 4.000%€.....
w MAS dE 4.000€. ... e i

ONOUTAWNKH

74. ¢Qué tipo de beneficios o prestaciones econdmicas percibe usted?

1. Pensién contributiva de invalidez o enfermedad............cocovviviiiiiiiniininninnn. —
2. Pension no contributiva de invalidez o enfermedad..........ccoovvvienviineinnennnns —
3. Prestacién familiar por hijos a cargo con discapacidad o minusvalia............. 1
4. Seguros de vida € INVAIAEZ.........uuiieiieei et e et e (-
5. Prestaciones por ayuda @ tercera PErSONE........uvureerrrrueiererrrireeeersneeesesnnns 1
6. Ayuda por movilidad y gastos de transSporte..........ceevvuviuiieneireinieeneeseennns [
7. Ayudas econdémicas puntuales de familiares y/o amigos...........ccvveuveeneennnes [
8. Beneficios fiSCales d@ TRPF..........iiiieiiieeieeeeeeeeiaessesesisinsrsnnsnrreereeereeeeeaess (|
9. Ayuda para la adquisicion de medicCamentoS.........vuveiiiiiiiiiiiiiiier e (-
10.0tras ayudas: éCual ¢ cuales?
75. ¢Ha necesitado usted, hacer alguna adaptacion de la vivienda?

BT N To R oY= o T=Y =Y =T Lo P 1
2. Si he hecho adaptaciones en la VIiVienda.............ooevvvvrriiieiiieeeieeiieiiiiiiinan, ]
3. Si he necesitado, pero no las he hecho por falta de recursos econémicos...... 1

En caso afirmativo, écomo sufragd los gastos econdmicos de la adaptacidon?
2.1.Asumiéndolo la propia persona enferma.........ccoceviiiiiiiiniinenenianans
2.2.Solicitando una subvencion a la administracion
2.3.Lo pagod algin/a familiar.....cooceeiiiiiiiiiiiiiiiiiaanan,

20
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2.4.0tra:

76. Para recibir tratamiento de su enfermedad, étiene que trasladarse fuera de su
LOCALIDAD?

77. A lo largo de 1 afio, écuantas veces tiene que trasladarse fuera de su LOCALIDAD
para recibir asistencia sanitaria?

c NINQUNA VEZ.. e
. Entre 1y 2 veces...
L ENtre 3 Y 8 VECES ittt
. MES AE 10 VECES..uuitiiiitiii ettt et et e e e et a e

A WNH=

78. Para recibir tratamiento de su enfermedad,¢ ha tenido que trasladarse fuera de su
PROVINCIA?

79. A lo largo de 1 afio, éCuantas veces tiene que trasladarse fuera de su PROVINCIA
debido a su enfermedad?

A LT 10T = =2
Entre 1y 2 veces...
Entre 3 y 8 veces...
- MES A 10 VECES. .. uenitit ettt ettt ettt et

PN E

U T (|
7 Lo T PP PPR 1
Ny N o TR —

81. A lo largo de un afo, ¢Cudntas veces tiene que trasladarse fuera de su COMUNIDAD
debido a su enfermedad?

c N NGQUNA VB Z. ittt
s ENErE 1 Y 2 VBCES ittt e
. Entre 3 y 8 veces...
. MAS A€ 10 VECES..euuuivuiitiiiieei et e eie s et e et e e st e e et e et e e e e e et e e e e ranes

A UWNE

21
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82. ¢Qué gasto mensual invierte usted en su enfermedad?

uhwWNH

. Menos de 30 €.......
. Entre 31y 100 € ........
. Entre 101€ y 300 €
. Entre 301 € y 600 €
s MBS B 601 € Loiniiiiii i e

83. Observaciones/ sugerencias/comentarios:

MUCHAS GRACIAS

Fuente: Elaboracién propia (Montérdez Santos,|)
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ANEXO 4. DATOS CUESTIONARIO NIVEL 1-E (PERSONAS ENFERMAS)

Sexo

Tabla 1.1: Sexo
N %

Mujer 5 25,0%
Hombre 15 75,0%
Total 20 100,0%

Edad
Tabla 1.2: Edad

N %

35-49 afios 10 50,0%
50-64 afios 4 20,0%
65 y mas afios 4 20,0%
NS/NC 2 10,0%
Total 20 100,0%
Edad Media 51,89

Grafico 1.1: Sexo

NS/NC
10.0%

65y mas
afios
20.0%

E

Grafico 1.2: Edad
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Poblacién de residencia

Tabla 1.3: Poblacién de residencia

N %
Valverde del Camino 19 95,0%
NS/NC 1 5,0%
Total 20 | 100,0%
Tabla 1.4:Ciudad de Nacimiento'
N %

Valverde del Camino 13 65,0%
Huelva 5 25,0%
Sevilla 1 5,0%
NS/NC 1 5,0%
Total 20 | 100,0%

1 En la localidad de Valverde del Camino, no existe Hospital General, por lo que las personas de Val-
verde necesitan trasladarse para dar a luz a las ciudades de Minas de Riotinto, Huelva o Sevilla. En el
momento de la inscripciéon de nacimiento, tienen la opcion de poner la ciudad del Hospital donde se ha
llevado a cabo el nacimiento o la localidad de Valverde del Camino. Por tanto, las personas de Valverde
del Camino, pueden tener como ciudad de nacimiento Huelva, Sevilla 6 Minas de Riotinto, aunque solo

NS/NC

Grafico 1.3: Poblacion de residencia

Valverde del Camino _ 65,0%
Huelva - 25,0%

Sevilla I 5,0%

NS/NC I 5,0%

Grafico 1.4: Ciudad de Nacimiento

sea por la ciudad donde se encuentra el hospital donde ha nacido.
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¢, Cual es su nivel de estudios?

Tabla 1.5:Nivel de estudios de las personas enfermas

Segundaetapa de educacién

2 con orientacion.. I 25,0%
secundariacon orientacion...

Educacion superior _ 25,0%

ns/ne [ 5,0%

N %

Estudios primarios incompletos 1 5,0%
Educacion primaria 8 40,0%
Segunda etapa de educacion secundaria con orientacion pro- 5 25.0%
fesional

Educacién superior 5 25,0%
NS/NC 1 5,0%
Total 20 | 100,0%

Estudios primarios incompletos . 5,0%

Grafico 1.5: Nivel de estudios de las personas enfermas

Profesion

285

Las personas que han participado, desarrollan su vida laboral en diversas
profesionales, destacando ingeniero superior y magisterio (15% cada una)
ama de casa y hosteleria (10% cada una de ellas) y dependiente, auxiliar y

electromecanico (5% en cada caso), el 35% NS/NC.

¢ Tiene usted antepasados portugueses?

Ninguna de las personas encuestadas tienen antepasados portugueses.
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¢, Cuantas personas forman su unidad familiar?

Tabla 2.1: ; Cuantas personas forman su unidad familiar?

N %
2 personas 3 15,0%
3 personas 8 40,0%
4 personas 3 15,0%
5 personas 2 10,0%
6 personas 2 10,0%
NS/NC 2 10,0%
Total 20 100,0%

2 personas - 15.0%
3 personas _ 40.0%
4 personas - 15.0%
5 personas - 10.0%
6 personas - 10.0%
ns/NC [l 10.0%

Grafico 2.1: ; Cuantas personas forman su unidad familiar?
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¢, Cuantas personas menores de 18 anos hay en su unidad familiar?

Tabla 2.2: 4 Cuantas personas menores de 18 afios hay en su unidad
familiar?
N 0/0
0 personas 10 50,0%
1 persona 6 30,0%
2 personas 1 5,0%
3 personas 1 5,0%
NS/NC 2 10,0%
Total 20 100,0%

2 personas . 5.0%

3 personas . 5.0%

NS/NC - 10.0%

Gréafico 2.2: 4 Cuantas menores de 18 afios hay en su unidad familiar?
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¢ Cuantas personas obtienen ingresos en su unidad familiar?

Tabla 2.3: ¢ Cuantas personas obtienen ingresos en su unidad familiar?

N %
1 persona 5 25,0%
2 personas 1 55,0%
4 personas 1 5,0%
5 personas 1 5,0%
NS/NC 2 10,0%
Total 20 100,0%

1 persona _ 25.0%

4 personas . 5.0%

5 personas . 5.0%

NS/NC - 10.0%

Grafico 2.3: ; Cuantas personas obtienen ingresos de su unidad familiar?
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¢, Cual es la cantidad mensual que recibe su unidad familiar?

Tabla 2.4: ; Cual es la cantidad mensual que recibe su unidad familiar?
N %

Entre 600 y 1.000€ 5 25,0%
Entre 1.001€ y 1.500€ 5 25,0%
Entre 1.501€ y 2.000€ 5 25,0%
Entre 2.001€ y 2.500€ 2 10,0%
Entre 2.501€ y 3.000€ 1 5,0%

Entre 3.001€ y 4.000€ 1 5,0%
NS/NC 1 5,0%

Total 20 100,0%

entre 600 y 1.000< |[I: s 0%
Entre 1.001€y 1.500< [ 5 0%
Entre 1.501€y 2.000< [ s 0%
Entre 2.001€y 2.500€ [l 10.0%

Entre 2.501€y 3.000€ [l 5.0%

Entre 3.001€y 4.000€ [l 5.0%

Ns/nc [ s.0%

Grafico 2.4: ;Cual es la cantidad mensual que recibe su unidad familiar?
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¢ Qué tipo de beneficios o prestaciones econdmicas percibe?

Tabla 2.5: ;Qué tipo de beneficios o presta-
ciones econdmicas percibe?

Ninguna prestacion I 5.0%

N % . -
Pensmr!conFrlbutlva _ 60.0%

Ninguna prestacion 1 5,0% de invalidez
Pension contributiva de Beneficios fiscales de .
invalidez 12 60,0% IRPF B o

. . . Ayudapara la
Beneficios fiscales de 2 10.0% adquisicion de l 10.0%
IRPF ’ medicamentos
A_yuda para I.a adquisi- 2 10.0% NS/NC . 15.0%
cion de medicamentos

0,

NS/NC 3 15,0% Grafico 2.5: ;Qué tipo de beneficios o pres-
Total 20 100,0% taciones econdémicas percibe?

¢ Ha necesitado alguna adaptacion de la vivienda?

cién de la vivienda?

Tabla 2.6: ;Ha necesitado alguna adapta-

N %
No he necesitado 17 | 85,0%
Si he.h.echo adaptaciones 1 5.0%
a la vivienda
Si las he necesitado pero
no las he hecho por falta 2 10,0%
de recursos econémicos
Total 20 | 100,0%

¥ No he necesitado

Sihe hecho
adaptaciones a la
vivienda

Silas he necesitado
peronolas he hecho
por falta de recursos
econdémicos

Grafico 2.6: ; Ha necesitado alguna adapta-
cion de la vivienda?
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Traslados fuera de su Localidad

Tabla 2.7: Para recibir tratamiento de su
enfermedad, ¢tiene que trasladarse fuera

de su localidad?

N %
Si 1" 55,0%
No 9 45,0%
Total 20 100,0%

Tabla 2.8: Alo largo de 1 afio, ¢ cuantas ve-
ces se traslada fuera de su localidad para
recibir asistencia sanitaria?

N %
Entre 1y 2 veces 9 45.0%
Entre 3y 8 veces 5 25.0%
Mas de 10 veces 5 25.0%
NS/NC 1 5.0%
Total 20 100.0%

291

Gréfico 2.7: Para recibir tratamiento de su en-
fermedad, ¢tiene que trasladarse fuera de su

comunidad?

Mas de
10veces
25.0%

NS/NC
5.0%

Gréfico 2.8: A lo largo de un afio, ¢cuantas
veces se traslada fuera de su localidad para

recibir asistencia sanitaria?
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Traslados fuera de su Provincia

Tabla 2.9: Para recibir tratamiento, ¢ ha te-

nido que trasladarse fuera de su provincia?
N %

Si 13 65.0%

No 7 35.0%

Total 20 100.0%

Grafico 2.9: Para recibir tratamiento, ¢ha te-
nido que trasladarse fuera de su provincia ?

Mas de
Tabla 2.10: Alo largo de un afio, ¢ cuantas 105"ece5
veces se traslada fuera de su provincia
para recibir asistencia sanitaria?
Entre3y
N e
Ninguna vez 3 15.0%
Entre 1y 2 veces 8 40.0%
Entre 3 y 8 veces 8 40.0%
Mas de 10 veces 1 5.0%
Total 20 100.0%

Gréafico 2.10: A lo largo de un afo, ¢cuantas
veces se traslada fuera de su provincia para
recibir asistencia sanitaria?



INMACULADA MONTERDEZ SANTOS 293

Traslados fuera de su Comunidad

NS/NC;
Tabla 2.11: Para recibir tratamiento, ¢ha 15,0%
tenido que trasladarse fuera de su Comu-
nidad?
N %
Si 6 30.0%
No 11 55.0%
NS/NC 3 15.0%
Total 20 100.0%

Grafico 2.11: Para recibir tratamiento, ¢ha te-
nido que trasladarse fuera de su Comunidad?

Més de

10 veces
- . 5.0%
Tabla 2.12: Alo largo de 1 afio, jcuan- Entre 3y
tas veces se traslada fuera de su Comu- 8veces
nidad para recibir asistencia sanitaria? 5.0%
N %

Ninguna vez 13 65.0%
Entre 1y 2 veces 5 25.0%
Entre 3y 8 veces 1 5.0%
Mas de 10 veces 1 5.0%
Total 20 100.0%

Grafico 2.12: Alo largo de 1 afio, ¢ cuantas ve-
ces se traslada fuera de su Comunidad para
recibir asistencia sanitaria?
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Gasto mensual que le supone su enfermedad

Tabla 2.13: 4 Qué gasto mensual invier-

te en su enfermedad? Menosde 30€ 00
N % entre31€ y 100¢ [N 25.0%
Menos de 30€ 10 50.0% entre 101€y 300¢ [ 10.0%
Entre 31€ y 100€ 5 25.0% Entre 3016y 600e [ 5.0%
Entre 101€ y 300€ 2 10.0% B
Mas de 601€ 5.0%
Entre 301€ y 600€ 1 5.0%
Mas de 601€ 1 5.0% nsve [l so%
NS/NC 1 5.0% o . o
Grafico 2.13: ; Qué gasto mensual invierte en su
Total 20 100.0% enfermedad?

Edad que tenia usted cuando le aparecieron los primeros sintomas

La edad media de aparicion de los primeros sintomas de las personas
enfermas entrevistadas se sitla en torno a los 42 anos (media=41,74 afos
desv. tip.=13,88).

Se observan diferencias notables entre la edad media de aparicién de los
primeros sintomas entre hombres y mujeres; la edad media para los hom-
bres es de 38,47 afios y la de las mujeres de 51,60 anos.
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¢, Cuales fueron las primeras afectaciones sintomatologias?

Tabla 3.1: Primeras afectaciones sintomatologias diferenciadas por sexo.

‘ Total Mujer* Hombre*
Alteraciones en la frecuencia cardiaca 6 30.0% 0 0.0% 6 40.0%
Dolor 12 60.0% 2 40.0% | 10 | 66.70%
Pérdida de sensibilidad 12 60.0% 2 40.0% | 10 | 66.70%
Hipersensibilidad 9 45.0% 1 20.0% 8 53.30%
Alteraciones -
sensibilidad | Hormigueo 12 60.0% 2 40.0% | 10 | 66.70%
extremidades | calor 9 | 45.0% 3 | 600% | 6 | 40.0%
inferiores
Frio 5 25.0% 1 20.0% 4 26.70%
Calambres 16 80.0% 4 80.0% | 12 80.0%
Otros 0 0.0% 0 0.0% 0 0.0%
Dolor 0 0.0% 0 0.0% 0 0.0%
Pérdida de sensibilidad 5 25.0% 0 0.0% 5 33.30%
Hipersensibilidad 1 5.0% 0 0.0% 1 6.70%
Alteraciones -
sensibilidad Hormigueo 9 45.0% 0 0.0% 9 60.0%
extremidades | Galor 2 10.0% 0 00% | 2 | 13.30%
superiores
Frio 2 10.0% 0 0.0% 2 13.30%
Calambres 5 25.0% 0 0.0% 5 33.30%
Otros 1 5.0% 1 20.0% 0 0.0%
Diarreas 8 40.0% 1 20.0% 7 46.70%
Estrefiimiento 5 25.0% 0 0.0% 5 33.30%
AIt.erac[ones Alterrlgngla de diarrea con 6 30.0% 9 40.0% 4 26.70%
digestivas estrefimiento
Digestién pesada 11 55.0% 3 60.0% 8 53.30%
Otros 0 0.0% 0 0.0% 0 0.0%
Impotencia sexual 9 45.0% 0 0.0% 9 60.0%
Alleraciones | perdida de deseo sexual 3 | 150% | 0 | 00% | 3 | 20.0%
Otros 0 0.0% 0 0.0% 0 0.0%
Descompensacion arterial 6 30.0% 1 20.0% 5 33.30%
Te”tse'r‘i’gl a™ | Hipotension 7 | 350% | 0 0.0% | 7 | 46.70%
Otros 0 0.0% 0 0.0% 0 0.0%
Hipoglucemia 6 30.0% 1 20.0% 5 33.30%
Alteracion en la sudoracion 11 55.0% 1 20.0% 10 66.70%
Pérdida de peso 8 40.0% 0 0.0% 8 53.30%
Cansancio 14 70.0% 4 80.0% | 10 | 66.70%
Oftrals 3 15.0% 1 20.0% 2 13.30%

*Nota: Variable multirrespuesta, la suma de los porcentajes por columnas puede superar el 100%.
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Alteracionesen la frecuenciacardiaca I 30.0%

Alteraciones

sensibilidad
extremidades inferiores

Dolor

Pérdida de sensibilidad
Hipersensibilidad
Hormigueo

Calor

Frio

Calambres

Otros

80.0%

Alteraciones

sensibilidad

extremidades

superiores:

Dolor

Pérdida de sensibilidad
Hipersensibilidad
Hormigueo

Calor

Frio

Calambres

Otros

Ateraciones

digestivas:

Diarreas

Estrefiimiento

Alternanciade diarreacon estrefiimiento
Digestidn pesada

Otros

Alteraciones

sexuales:

Impotencia sexual
Pérdidade deseo sexual
Otros

Descompensacion arterial
Hipotensién

Otros | 0.0%

Hipoglucemia [N 30.0%

Alteracion en la sudoracion [N 55.0%

Perdidad de peso I 40.0%

Cansancio [ 70.0%

Otra/as [N 15.0%

Grafico 3.1: Primeras afectaciones sintomatologias de las personas enfermas.

Edad que tenia cuando le diagnosticaron la Enfermedad de Andrade

La edad media al diagnostico de la enfermedad de las personas afecta-
das es de aproximadamente 44 afios (media=43,85 anos desv. tip.=14,41).

Dado que la aparicidon de los primeros sintomas es posterior en mujeres
que en hombres, la edad media del diagnéstico también lo es; 54,80 afios
para las mujeres y 40,20 anos para los hombres.
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¢, Cuanto tiempo transcurrié desde que le aparecieron los Primeros Sintomas
hasta que le diagnosticaron la Enfermedad de Andrade?

Tabla 3.2: Tiempo trascurrido entre los
primeros sintomas y el diagnéstico

N %
Menos de 1 afio 6 30.0%
Entre 1y 2 afios 8 40.0%
Entre 2 y 5 afios 5 25.0%
Mas de 5 afios 1 5.0%
Total 20 100.0%

Mas de 5
afios
Entre2y 5.0%
5afios

25.0%

Grafico 3.2: Tiempo trascurrido entre los primeros
sintomas y el diagnéstico

¢, Qué tratamiento™ le prescribieron para su enfermedad?

* Nota: En el afio 2016, la ultima persona enferma es tratada con trasplante de higado y en el mismo
afo 2016 aparece la primera persona que es tratada con Tafamidis.

Tabla 3.3: Tratamiento que le prescribie-
ron para su enfermedad

N %
Trasplante de higado | 14 70.0%
Tafamidis 5 25.0%
Ensayo clinico 5.0%
Total 20 100.0%

Ensayo
clinico
5.0%

Gréfico 3.3: Tratamiento que le prescribieron
para su enfermedad
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¢, Cuanto tiempo transcurrié desde que diagnosticaron la enfermedad hasta
que empezo con el tratamiento?

Entre2y
5afios
Tabla 3.4: Tiempo trascurrido desde el S‘O%NS/NC
diagnéstico hasta el tratamiento 5.0%
N %

Menos de 1 afio 14 70.0%
Entre 1y 2 afios 4 20.0%
Entre 2 y 5 afios 1 5.0%
NS/NC 1 5.0%
Total 20 100.0%

Gréfico 3.4: Tiempo trascurrido desde el diagnds-
tico hasta el tratamiento

¢ Ha tenido consecuencias debido al retraso del diagnostico?

Tabla 3.5:Consecuencias debido al retraso en el diagnéstico

Si No NS/NC
Agravamiento de la enfermedad 40.0% | 20.0% | 40.0%
Necesidad de apoyo psicoldgico 20.0% | 35.0% | 45.0%
He tomado tratamientos inadecua-

15.0% | 40.0% | 45.0%

dos
Depresion 20.0% | 35.0% | 45.0%
Depresién - 45.0%
He tomado tratamientos inadecuados - 45.0%
Necesidad de apoyo psicolégico - 45.0%
Agravamiento de la enfermedad - 40.0%
HSi ®mNo NS/NC

Gréafico 3.5: Consecuencias debido al retrato en el diagnostico
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Edad que tenia cuando empez6 el tratamiento

Tabla 3.6: Edad cuando empez6 con el Transplante - 405
tratamiento

Media | Desuw. tip.
Tafamidis - 49.4
Trasplante 40.5 12.0

Tafamidis 494 13.8

e E lini 75.0
Ensayo clinico* 75.0 ) neave clinico _

*Solo un entrevistado ha tenido de tratamiento
un ensayo clinico. Gréfico 3.6: Edad cuando empez6 con el trata-
miento.

Zonas de su cuerpo afectadas cuando le diagnosticaron la enfermedad,
cuando empezo el tratamiento y actualmente

Tabla 3.7: Zonas afectadas en distintos momentos de la enfermedad

Diagnosticaron la PAF | Empezé con el tratamiento | Actualmente
Ninguna 0.0% 0.0% 5.3%
Pies 90.0% 90.0% 78.9%
Piernas 75.0% 80.0% 68.4%
Manos 30.0% 40.0% 47.4%
Brazos 15.0% 20.0% 15.8%
Aparato digestivo 80.0% 70.0% 73.7%
Vejiga 30.0% 45.0% 36.8%
Corazon 40.0% 45.0% 42.1%
Rifén 15.0% 15.0% 10.5%
Vista 20.0% 15.0% 52.6%
Organo sexual 55.0% 55.0% 63.2%
Piel 25.0% 25.0% 15.8%
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. 0.0%
Ninguna 0.0%
5.3%
90
pies [ — a0

—
Manos 40.0%
T
Brazos 20.0%
igestivo [ o0
Aparato digestivo 70.0%
i
Vejiga 45.0%
Corazén 45.0%

20.0%
Vista | 30:0%
52.6%
Organo sexual 55.0%
63.2%
Piel 25.0%

15.8%

M Zonas afectadas cuando le diagnosticaron la PAF
M Zonas afectadas cuando empezd con el tratamiento
Zonas afectadas actualmente

Grafico 3.7: Zonas afectadas en distintos momentos de la enfermedad
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Después del tratamiento, determinadas afectaciones, mejoran o empeoran

Tabla 3.8: Después del tratamiento, determinadas zonas mejoran o empeoran.

Mejoria Empeoramiento NS/NC
Extremidades inferiores 45.0% 15.0% 40.0%
Extremidades superiores 25.0% 15.0% 60.0%
Vejiga 20.0% 10.0% 70.0%
Corazoén 15.0% 15.0% 70.0%
Rifdén 20.0% 5.0% 75.0%
Vision 10.0% 30.0% 60.0%
Organo Sexual 25.0% 15.0% 60.0%
Piel 15.0% 10.0% 75.0%
Tension arterial 25.0% 10.0% 65.0%
Hipoglucemia 15.0% 5.0% 80.0%
Fuerza 25.0% 20.0% 55.0%
Fuerza  [N2BI0%NN120:0%] 55.0%
Hipoglucemia  [15109615.0% 80.0%
Tensidn arterial _% 65.0%
piel [15109110.0% 75.0%
Organo Sexual _ 60.0%
vision - 1010% 130:0% ] 60.0%
Rifion  [20M050M510% 75.0%
Corazén _ 70.0%
Vejiga 201090 10:0% 70.0%
Extremidades superiores _ 60.0%
Extremidades inferiores _ 40.0%
m Mejoria ® Empeoramiento NS/NC

Grafico 3.8: Después del tratamiento, determinadas zonas mejoran o empeoran.
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Después del tratamiento, ¢ cdémo evolucioné la enfermedad?

Sigue
Tabla 3.9: Después del tratamiento: a"iyg;"" NS/NC
¢,c6mo evoluciond la enfermedad? s’ 15.0%
N %

Ha mejorado 7 35.0%
Se ha parado 8 40.0% o
Sigue avanzando 2 10.0% parado

40.0%
NS/NC 3 15.0%
Total 20 100.0%

Grafico 3.9: Después del tratamiento: ;como evo-
luciono la enfermedad?

Pruebas que le han realizado en los dos ultimos afios por motivos de su
enfermedad

Tabla 3.10: Pruebas que le han realizado en los dos ultimos afios por motivos de su enfermedad

Frie Y7 [FimEys | Mesges [Mes eS| vone
Analiticas 20.0% 15.0% 30.0% 30.0% 5.0%
Electrocardiogramas 45.0% 30.0% 0.0% 5.0% 20.0%
Gammagrafia cardiaca 50.0% 5.0% 0.0% 0.0% 45.0%
Ecocardiograma 40.0% 0.0% 10.0% 0.0% 50.0%
Estudio fondo de ojo 45.0% 0.0% 10.0% 10.0% 35.0%
Electromiograma 45.0% 5.0% 5.0% 5.0% 40.0%
Pruebas digestivas 25.0% 10.0% 5.0% 5.0% 55.0%
Pruebas renales 20.0% 5.0% 5.0% 5.0% 65.0%
TAC 50.0% 5.0% 0.0% 0.0% 45.0%
Ecografia de corazon 35.0% 10.0% 5.0% 0.0% 50.0%
Ecografia hepatica 30.0% 5.0% 5.0% 0.0% 60.0%
Ecografia renal 25.0% 0.0% 5.0% 0.0% 70.0%
Rayos X 35.0% 10.0% 10.0% 5.0% 40.0%
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Rayos X 10,0%5,0% 40,0%
Ecografia renal 70,0%
Ecografia hepatica 60,0%
Ecografia de corazén 50,0%
TAC 45,0%
Pruebasrenales 65,0%

Pruebas digestivas - Oh 55,0%
Electromiograma _{;Oi/l) 40,0%
Estudio fondo de ojo [N 0,0%16)6% 35,0%
Ecocardiograma _10,0% 50,0%

45,0%

Gammagrafia cardiaca

Electrocardiogramas 6 20,0%

Analiticas [(120/0%11 150%  300%  [130,0% 5,0%

B Entrely2veces MEntre3y5veces Mds de 5veces M Mas de 15 veces NS/NC

Grafico 3.10: Pruebas que le han realizado en los dos ultimos afios por motivos de su enfermedad

Consultas a las que ha asistido en los dos ultimos anos

Tabla 3.11: Consultas a las que ha asistido en los ultimos 2 afios
%
Cardiologia 45.0%
Alergologia 5.0%
Cirugia ortopédica y traumatologia 30.0%
Dermatologia 10.0%
Endocrinologia 20.0%
Digestivo 45.0%
Genética 15.0%
Ginecologia/Obtetricia 10.0%
Hematologia 20.0%
Inmunologia 25.0%
Medicina interna 70.0%
Nefrologia 15.0%
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Neurologia 25.0%
Nutricion /dietética 5.0%
Oftalmologia 65.0%
Otorrinolaringologia 30.0%
Podologia 40.0%
Psiquiatria 20.0%
Rehabilitacion 20.0%
Servicios de urgencia 35.0%
Unidad del dolor 5.0%
Urologia 40.0%

Cardiologia _ 45.0%
Alergologia . 5.0%
Cirugia ortopédicay traumatologia _ 30.0%
Dermatologia - 10.0%
Endocrinologia _ 20.0%
Digestivo _ 45.0%
Genética [ 15.0%
Ginecologia/Obtetricia [l 10.0%
Hematologia [ 20.0%
Inmunologia _ 25.0%
Medicinainterna _ 70.0%
Nefrologia - 15.0%
Neurologia _ 25.0%
Nutricién /dietética [l 5.0%
Oftalmologia _ 65.0%
Otorrinolaringologia _ 30.0%
Podologia [ 40.0%
Psiquiatria _ 20.0%
Rehabilitacion [ 20.0%
Servicios de urgencia _ 35.0%

Unidad del dolor . 5.0%

Urologia [N 40.0%

Grafico 3.11: Consultas a las que ha asistido en los ultimos 2 afios
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Hospitalizacién en los dos ultimos afos

Tabla 3.12: Numero de veces hospitali- Cireuna v _50%
zados en los dos Ultimos afios. G 3
N % Entre 1y 2 veces - 200%

Ninguna Vez 11 55,0%

Entre 3 y 6 veces . 5,05
Entre 1y 2 veces 4 20,0%
Entre 3 y 6 veces 1 5,0% misde sveces [ 150%
Mas de 6 veces 3 15,0% NS/NC l 5,05
NS/NC 1 5,0%
Total 20 100,0% Gréfica 3.12: Numero de veces hospitalizados en

los dos ultimos afos

Determinadas necesidades sanitarias, por motivo de su enfermedad en los

dos ultimos anos

Tabla 3.13:Determinadas necesidades en los ultimos dos afios
%

Muletas 25.0%
Silla de ruedas 8.3%
Audifonos 8.3%
Gafas/Lentillas 66.7%
Cuidados de enfermeria a domicilio 25.0%
Servicios de ayuda a domicilio (tareas del hogar) 25.0%
Cuidados dentales 33.3%
Intervencion quirurgica 50.0%
Apoyo psicoldgico 16.7%
Rehabilitacion 25.0%
Ayudas para el transporte 16.7%
Adaptacién de la vivienda 16.7%
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Muletas 25.0%

Silla de ruedas . 8.3%
Audifonos . 8.3%

Gafas/Lentillas

Cuidados de enfermeria a

L 25.0%
domicilio

Servicios de ayuda a domicilio

(tareas del hogar)

25.0%

Cuidados dentales 33.3%

50.0%

Intervencion quirurgica

Apoyo psicolégico 16.7%

Rehabilitacion 25.0%

Ayudas para el transporte 16.7%

16.7%

Adaptacion de la vivienda

66.7%

Grafico 3.13: Determinadas necesidades en los dos ultimos afos
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Acceso a los productos sanitarios que necesita para su enfermedad

Tabla 3.14: ; Dispone de los productos sanitarios que necesita para su enfermedad?
N %
Si. Estan todos subvencionados por la Seguridad Social 12 60,0%
Si. Con dificultad 4 20,0%
No. Necesito otros que no cubre la Seguridad Social 2 10,0%
NS/NC 2 10,0%
Total 20 100,0%

Si.Estan todos subvencionados por
. . 60,0%
laSeguridad Social
Si. Con dificultad - 20,0%

No.Necesito otros que no cubre la
10,0%

Seguridad Social
NS/NC . 10,0%

Gréfico 3.14: ¢ Dispone de los productos sanitarios que necesita para su enfermedad?
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¢, Cuales son las dificultades que tiene para obtener los medicamentos?

Tabla 3.15: ; Cuales son las dificultades que tiene para obtener los medicamentos?

N %
Me lo administra el Hospital de referencia fuera de mi localidad 7 35,0%
No tengo dificultad para conseguir el medicamento 11 55,0%
NS/NC 2 10,0%
Total | 20 | 100,0%

Me lo administra el Hospital de
. . ; 35,0%
referenciafuerade milocalidad
No tengo dificultad para conseguir
- ,0%
elmedicamento
wnc [ oo

Grafico 3.15: ¢ Cuales son las dificultades que tiene para obtener los medicamentos?
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¢, Cubre el Sistema Sanitario Publico los productos que necesita la personas
enferma para tratar su enfermedad?

su enfermedad?

Tabla 3.16: ¢ Cubre el sistema sanitario publi-
co, los productos sanitarios que necesita para

Si, totalmente

Si, parcialmente

Total

N %

11| 55,0%
9 45,0%
20| 100,0%

Grafico 3.16: ¢ Cubre el sistema sanitario publico,
los productos sanitarios que necesita para su en-
fermedad?

Efectos de la medicacion

Tabla 3.17: 4 Le ha provocado su medica-
cion efectos secundarios negativos?

N 0/0
Si 4 20,0%
No 13 65,0%
NS/NC 3 15,0%
Total 20 100,0%

Grafico 3.17: ¢ Le ha provocado su medicacion
efectos secundarios negativos?
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Conocimiento de la Enfermedad de Andrade antes de padecerla

* Pregunta multirrespuesta, el total suma mas de 100%.

Tabla 4.1-A: En caso afirmativo, ¢ Dén-
de o de quién?*
Tabla 4.1: 4 Habia oido hablar anterior- %
mente de la enfermedad de Andrade? Familiar 86%
N % Vecino 14%
Si 15 75.0% Medico 21%
. o
No 5 25.0% Asociacion 43%
Total 0 pprp Redes sociales 7%
ota .
° Amigo/a 29%
Base: Habian oido hablar de la Enfer-
medad de Andrade

Familiar, 85.7%

Vecino, 14.3%

Medico,21.4%

Asociacion, 42.9%
Redessociales, 7.1%

Amigo/a, 28.6%

Gréfico 4.1:  Habia oido hablar anteriormente de la enfermedad de Andrade?
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Conocimiento de las caracteristicas de la Enfermedad de Andrade, antes de

padecerla

* Pregunta multirrespuesta, el total suma mas de 100%.

Tabla 4.2: ; Conocia las caracteristicas
de la enfermedad ante de padecerla?

En caso afirmativo, ¢ Quién le hablé de

ellas?*

%
Un familiar 66.7%
Es muy conocida en mi localidad | 46.7%
Conozco a alguien que la pa- 26.7%

dece

N %
Si 14 70.0%
No 5 25.0%
NS/NC 1 5.0%
Total 20 100.0%

*Base: Personas que conocian las carac-
teristicas de la Enfermedad de Andrade

NS/NC, 5.0%

Un familiar, 66.7%

s muy conocida en mi
localidad, 46,7%

Conozco a alguien que
lapadece, 26.7%

Grafico 4.2: ; Conocia las caracteristicas de la enfermedad antes de padecerla?
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Informacion de los médicos de Atencidon Primaria de su centro de salud so-
bre la enfermedad de Andrade

Tabla 4.3: ;Cree que los médicos de
Atencién Primaria de su localidad tienen
suficiente informacién sobre la Enferme-
dad de Andrade?

N %
Si 9 45,0%
No 10 50,0%
NS/NC 1 5,0%
o Grafica 4.3: ;Cree que los médicos de Atencion
Total 20 100,0% Primaria de  Su localidad tienen suficiente infor-

macion sobre la Enfermedad de Andrade?

Necesidad de otros profesionales, ademas de los sanitarios, para solucio-
nar los problemas que le produce su enfermedad

Tabla 4.4: ;Necesitaria ayuda de otros
profesionales?
N %
Si 10 50,0%
No 4 20,0%
NS/NC 6 30,0%
Total 20 100,0% 200

Gréfica 4.4:; Necesitaria ayuda de otros profesio-
nales?
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Informacion en su localidad sobre la Enfermedad de Andrade

NS/NC

Tabla 4.5: ;Cree que en su localidad hay

suficiente informacion sobre PAF?

N %

Si 12 60,0%

No 7 35,0%

NS/NC 1 5,0%

Total 20 100,0%

Gréfico 4.5: ;Cree que en su localidad hay sufi-
ciente informacion sobre PAF?

Conocimiento sobre la existencia de una asociacion de la enfermedad de
Andrade en su localidad

La totalidad de las personas encuestadas (100%) conocen que en su
localidad hay una Asociacién de la Enfermedad de Andrade.

Necesidad de la existencia de una asociacion de la enfermedad

Tabla 4.6: ;Cree que es necesario que
exista una asociacion de Andrade?

N %
Si 18 90,0%
NS/NC 2 10,0%
Total 20 100,0%

Grafica 4.6: ;Cree que es necesario que exista
una asociacion de Andrade?
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¢ Ha recibido algun tipo de apoyo por parte de ASVEA?

Tabla 4.7: Tipos de apoyo recibido

%
Apoyo moral 89.5%
Apoyo personal 84.2%
Apoyo econémico 57.9%
Apoyo psicolégico 57.9%

yo de la asociacion

Base: Han recibido algun tipo de apo-

Apoyomora! _89-5%
Apoyopersonal _ B2

Apoyo econémico - 57.9%

Apoyo psicoldgico 57.9%

Grafica 4.7: Tipos de apoyo recibido

Reaccion de la persona enferma cuando conoce el diagndstico

Tabla 5.1: ;Cual fue su primera reaccién cuando le diagnosticaron la enfer-
medad?
N %
Alivio 7 35,0%
Sorpresa 1 5,0%
Preocupacion, no habia oido hablar de la enfermedad 2 10,0%
Miedo/panico 2 10,0%
Derrumbado emocionalmente 2 10,0%
NS/NC 6 30,0%
Total 20 | 100,0%
Sorpresa - 5,0%
Preocupacion, no habia oido hablar de la o
enfermedad - 10,0%
Miedo/panico - 10,0%
Derrumbado emocionalmente - 10,0%

Gréfica 5.1: ¢ Cual fue su primera reaccién cuando le diagnosticaron la enfermedad?
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¢, Ha recibido apoyo de las siguientes personas?
* Pregunta multirrespuesta, suma mas del 100%
Tabla 5.2: 4 Ha recibido apoyo de las siguientes personas?*

Mucho Bastante Poco | Nunca | NS/NC
Esposal/pareja 60.0% 0.0% 0.0% 0.0% | 40.0%
Marido/pareja 10.0% 10.0% 0.0% 0.0% | 80.0%
Hijo 30.0% 10.0% 0.0% 0.0% | 60.0%
Hija 15.0% 5.0% 0.0% 0.0% | 80.0%
Padre 30.0% 5.0% 5.0% 0.0% | 60.0%
Madre 60.0% 0.0% 5.0% 0.0% | 35.0%
Hermano 45.0% 15.0% 5.0% 0.0% | 35.0%
Hermana 40.0% 5.0% 5.0% 0.0% | 50.0%
Familiares femeninos 35.0% 20.0% 5.0% 0.0% | 40.0%
Familiares masculinos 30.0% 10.0% 10.0% | 0.0% | 50.0%
Personal contratado 10.0% 0.0% 5.0% 5.0% | 80.0%
Amigos/as 35.0% 35.0% 10.0% | 0.0% | 20.0%
Compafieros/as de trabajo 20.0% 20.0% 10.0% | 0.0% | 50.0%
Sr:?eﬁfn‘;ﬁ:;&gfa‘;?;n‘;‘“ miSMa | 650% | 15.0% | 0.0% | 0.0% | 20.0%
Vecinos 20.0% 20.0% 10.0% | 0.0% | 50.0%
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Esposa/pareja
Marido/pareja

Hijo

Hija

Padre

Madre

Hermano

Hermana

Familiares femeninos
Familiares masculinos
Personal contratado
Amigos/as

Compafieros/as de trabajo

Grupo de personas con su misma
enfermedad (Asociacidn)

Vecinos

B Mucho [ Bastane

40.0%

80.0%

60.0%

80.0%

! | I

% 60.0%

o 35.0%

o 35.0%

% 50.0%

40.0%

.I

50.0%

X

80.0%

20.0%

50.0%

20.0%

50.0%

" Poco M Nunca NS/NC

Grafica 5.2: ¢ Ha recibido apoyo de las siguientes personas?




INMACULADA MONTERDEZ SANTOS

317

Aspectos en los que ha sufrido cambios la persona enferma, debido a su
enfermedad

* Pregunta multirrespuesta, suma mas del 100%

Tabla 5.3: Aspectos en los que ha sufrido
alguin cambios debido a su enfermedad

%
Pareja 14.3%
Amigos 14.3%
Trabajo 78.6%
Ciudad 14.3%
Médico de atencion primaria 28.6%
Aficiones 50.0%

¢ Tiene certificado y grado de discapacidad reconocidos?

Amigos

Pareja . 14.3%

14.3%

Trabajo _
Ciudad . 14.3%
Médicode
- " . 28.6%
atencion primaria
AﬁCiones -

50.0%

78.6%

Grafica 5.3: Aspectos en los que ha sufrido algun
cambio debido a su enfermedad

Tabla 5.4:  Tiene el certificado de discapacidad?

N %
Si 13 | 65,0%
No 4 20,0%
Lo he solicitado y esta en proceso 1 5,0%
No lo he solicitado 2 10,0%
Total 20 | 100,0%

No

Lo he solicitado y estd en proceso

No lo he solicitado

. 5,0%

Grafica 5.4: ; Tiene el certificado de discapacidad?
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Tabla 5.5: ;Qué grado de discapacidad 45.0%
tiene valorado? 35,0%
N %
Menos del 33% 1 5,0% 100%
Entre el 33-64% 9 45,0% 5.0% 5,0%
Entre el 65-74% 2 10,0% - -
Mas del 75% 1 5.0% Me;:;del Ent;c;lﬂ?:?:- Entr7e4t:/i65- Mas del 75%  NS/NC
NS/NC 7 35,0%
Total 20 100,0% | Grafica 5.5: ;Qué grado de discapacidad tiene va-
lorado?

Sentimiento de discriminacion de la persona enferma debido a su enfermedad

* Pregunta multirrespuesta, suma mas del 100%

Tabla 5.6: Por parte de quién, ha sentido discriminacién debido a su enfermedad*

Muchas veces Alguna vez Nunca NS/NC
Por su pareja 0.0% 5.0% 70.0% 25.0%
Por sus amigos/as 0.0% 25.0% 60.0% 15.0%
Por compafieros/as del trabajo 0.0% 10.0% 55.0% 35.0%
Por vecinos de su localidad 0.0% 25.0% 55.0% 20.0%
Por personas desconocidas 5.0% 25.0% 55.0% 15.0%
Por personal médico 10.0% 15.0% 55.0% 20.0%
Por sistema sanitario 15.0% 15.0% 50.0% 20.0%

Por su pareja 5.0 25.0%

Por sus amigos/as 25.0% 15.0%

Por compafieros/as deltrabajo 10.0% 35.0%

Por vecinos de su localidad 25.0% 20.0%

25.0%

Por personal médico . 15.0%
Por sistema sanitario - 15.0%

M Muchas veces Algunavez  Nunca NS/NC

Por personas desconocidas 15.0%

20.0%

20.0%

Gréfica 5.6: Por parte de quién, ha sentido discriminacién debido a su enfermedad
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Cuestiones que mas le preocupa, a la persona enferma, debido a su enfer-
medad

* Pregunta multirrespuesta, suma mas del 100%

Tabla 5.7: Cuestiones que mas le preocupan debido a su enfermedad*

Mucha Poca Nada NS/NC

Pareja 20.0% 30.0% 15.0% 35.0%
Hijo 30.0% 0.0% 15.0% 55.0%

Hija 25.0% 5.0% 30.0% 40.0%

Padre 10.0% 10.0% 25.0% 55.0%
Madre 35.0% 5.0% 25.0% 35.0%
Amigos/as 10.0% 10.0% 45.0% 35.0%
Situacion laboral 25.0% 15.0% 30.0% 30.0%
Situacién econdémica 35.0% 0.0% 35.0% 30.0%
La enfermedad 55.0% 20.0% 15.0% 10.0%
El trasplante 45.0% 15.0% 20.0% 20.0%

B Mucha " Poca B Nada NS/NC

Grafica 5.7: Cuestiones que mas le preocupan debido a su enfermedad
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Cuestiones que le ayudarian a la persona enferma, a llevar mejor su enfermedad

* Pregunta multirrespuesta, suma mas del 100%

Tabla 5.8: Cuestiones que le ayudarian a llevar mejor su enfermedad*

Mucho | Poco | Nada | NS/NC
Situacion de Pareja 30.0% | 5.0% | 30.0% | 35.0%
Situacion Familiar 15.0% | 20.0% | 35.0% | 30.0%
Situacion Puesto trabajo 5.0% | 20.0% | 30.0% | 45.0%
Aprender nuevo oficio 10.0% | 10.0% | 40.0% | 40.0%
Mas apoyo de mis amistades 0.0% | 25.0% | 35.0% | 40.0%
Nuevas amistades 5.0% | 20.0% | 35.0% | 40.0%
Mas ocio y tiempo libre 35.0% | 15.0% | 20.0% | 30.0%
Nuevas actividades deportivas 10.0% | 35.0% | 15.0% | 40.0%
Mas sesiones de fisioterapia 15.0% | 20.0% | 30.0% | 35.0%
Situaciéon Econdémica mejor 20.0% | 20.0% | 30.0% | 30.0%
Oficina orientacion laboral 10.0% | 25.0% | 30.0% | 35.0%
Mas ofertas de trabajo 5.0% | 25.0% | 35.0% | 35.0%
Mas cursos, estudios... 20.0% | 10.0% | 35.0% | 35.0%
Mas informacion sobre ayudas 30.0% | 25.0% | 20.0% | 25.0%
Mas ofertas ludicas 20.0% | 20.0% | 20.0% | 40.0%
Mas dotacion econdmica en prétesis y material sanitario | 40.0% | 5.0% | 15.0% | 40.0%
Clasificacion diferentes para asignar pensiones 35.0% | 5.0% | 10.0% | 50.0%
Situacion de Pareja  [INS0I00MINE.0%  30.0% 35.0%
situacion Familiar  [JIBIO%N 20.0% 35.0% 30.0%
Situacion Puesto trabajo 5.6 20.0% 30.0% 45.0%
Aprender nuevo oficio -10,0% 40.0% 40.0%
Mas apoyo de mis amistades 25.0% 35.0% 40.0%
Nuevas amistades 5.{, 20.0% 35.0% 40.0%
Mas ocio y tiempo libre _ 15.0% 20.0% 30.0%
Nuevas actividades deportivas - 35.0% 15.0% 40.0%
Mas sesiones de fisioterapia - 20.0% 30.0% 35.0%
Situacion Econémica mejor _ 20.0% 30.0% 30.0%
Oficinaorientacion laboral  §0I0%  25.0% 30.0% 35.0%
Mas ofertas de trabajo 5.6 25.0% 35.0% 35.0%
Mas cursos, estudios... _1040% 35.0% 35.0%
Més informacién sobre ayudas _ 25.0% 20.0% 25.0%
Més ofertas ludicas 201090 20.0% | 20.0% 40.0%
Mas dotacion econémica en prétesis y material sanitario  [NNIIA0/094MIINS 0% 15.0% 40.0%
Clasificacién diferentes para asignar pensiones _‘0%10.0% 50.0%
= Mucho Poco Nada NS/NC

Tabla 5.8: Cuestiones que le ayudarian a llevar mejor su enfermedad
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Conocimiento que tienen las personas enfermas de los siguientes aspectos

Tabla 5.9: Conocimiento que tiene de los siguientes aspectos

tiene derecho

Mucho | Poco Nada | NS/NC
Los servicios que le puede prestar los SS.SS 20.0% | 30.0% | 35.0% | 15.0%
Ayudas econdmicas a las que tiene derecho 15.0% | 35.0% | 35.0% | 15.0%
Derechos que tiene por padecer una Enfermedad Rara | 25.0% | 40.0% | 30.0% | 5.0%
Avances de la enfermedad 65.0% | 10.0% | 10.0% | 15.0%
Médicos/expertos en su enfermedad 60.0% | 20.0% | 10.0% | 10.0%
Losservicios que le puede 35.0% 15.0%
prestar los SS.SS s =
Ayudas econdmicas a las que _ 35.0% 15.0%

Derechos que tiene por tener
30.0% 5.0%
unaER

Avancesde la enfermedad _.10.0% 15.0%

Médicos/expertos en su
10.0%10.0%
enfermedad
B Mucho " Poco Nada NS/NC

Grafica 5.9: Conocimiento que tiene de los siguientes aspectos
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Actividades cotidianas que le ayudarian a llevar mejor su enfermedad

Tabla 5.10: Actividades que le podrian ayudar a llevar mejor su enfermedad
%
Vivir el dia a dia 89.5%
No pensar en la enfermedad 68.4%
Habituarme a vivir con la enfermedad 68.4%
Hacer mucho deporte 21.1%
Realizar actividades ludicas 26.3%
Nada. No me cuido mucho 5.3%
Sigo mi vida igual que antes 26.3%

Vivir el dia a dia 89,5%

No pensar enla enfermedad _ 68,4%
Habit ivi |
enfermedad

Hacer mucho deporte 21,1%

Realizar actividades ludicas 26,3%

Nada. No me cuido mucho 5,3%

Sigo mi vida igual que antes

26,3%

Grafica 5.10: Actividades que le podrian ayudar a llevar mejor su enfermedad
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Actividades que no realiza y que le podrian ayudar
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Tabla 5.11: Actividades que no realiza y le podrian ayudar

%
Deporte 52.9%
Aprovechar mas los momentos de ocio y tiempo libre 41.2%
Viajar 52.9%
Trabajar 41.2%
Salir con los amigos 41.2%
Cuidar mas a las personas que me cuidan diariamente 58.8%
A h as | tos d
provec a.r' ma.s oS mc?men 0S dae 41.2%
ocioy tiempo libre
Viajar _ 529%
Salir con los amigos _ 41.2%
Cuid is a |
ul arma.s a as. p(.ersonas que me 58.8%
cuidan diariamente

Gréfica 5.11: Actividades que no realiza y le podrian ayudar
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Situacion laboral en la que se encontraba cuando le diagnosticaron la en-

fermedad

Tabla 6.1: 4, En qué situacion laboral se
encontraba cuando le diagnosticaron la

enfermedad?
N %

Administracién publica 15,0%
Empresa privada 10 | 50,0%
Auténomo 1 5,0%
En desempleo 2 | 10,0%
Estudiando 1 5,0%
NS/NC 3 | 15,0%

Administracién publica - 15,0%
Empresa privada _ 50,0%
Autsnomo [l 5,0%
En desempleo - 10,0%

Estudiando . 5,0%

ns/ne [ 15.0%

Grafica 6.1: ¢ En qué situacion laboral se encontra-
ba cuando le diagnosticaron la enfermedad?

En el caso de que estuviera trabajando, ¢tomd su empresa medidas para
adaptarle el puesto de trabajo ?

para adaptarle el puesto?

Tabla 6.2: En el caso de que estuviera
trabajando cuando le diagnosticaron la
enfermedad, ¢ tomd su empresa medidas

N %
Si 1 5,0%
No 10 50,0%
NS/NC 9 45,0%
Total 20 100,0%

Tabla 6.2: En el caso de que estuviera trabajando
cuando le diagnosticaron la enfermedad, ¢ tomo su
empresa medidas para adaptarle el puesto?
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¢, Ha tenido que cambiar de empleo debido a su enfermedad?

Tabla 6.3: jHa tenido que cambiar de
empleo debido a su enfermedad?

N %
Si 4 20,0%
No 9 45,0%
NS/NC 7 35,0%
Total 20 100,0%

¢ En qué situacion laboral se encuentra actualmente?

325

NS/NC
35,0%

Si
20,0%

Grafica 6.3: jHa tenido que cambiar de empleo

debido a su enfermedad?

Tabla 6.4: ; En qué situacion laboral se encuentra actualmente?

N %
Desempleado/a 5 25,0%
Trabajando como funcionario/a de la administracion publica 3 15,0%
Contrato indefinido en la empresa privada 1 5,0%
Contrato con fecha de finalizacién en empresa privada 1 5,0%
Trabajando en mi empleo anterior, sin adaptarme el puesto 1 5,0%
Pensionado/a 8 40,0%
NS/NC 1 5,0%
Total 20 | 100,0%

Desempleado/a

Trabajando como funcionario/a de la
administracion publica
Contrato indefinido en la empresa
privada

Contrato con fecha de finalizacién en
empresa privada

Trabajando en mi empleo anterior, sin
adaptarme el puesto

Pensionado/a

NS/NC

s s 0%
N 1s.0%

B s0%

B s0%

B s0%

B s0%

Grafica 6.4: ; En qué situacion laboral se encuentra actualmente?
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¢ Ha tenido que cambiar su situacion laboral debido a su enfermedad?

Tabla 6.5: ;Ha tenido que cambiar su si-
tuacion laboral como consecuencia de la
enfermedad?

%
Si 6 30,0%
No 12 60,0%
NS/NC 2 10,0%

Gréfica 6.5: ¢Ha tenido que cambiar su situacién
laboral como consecuencia de la enfermedad?

Tabla 6.6: Motivos por lo que ha cambiado su situacion laboral debido a la enfermedad”

%
No puedo seguir desarrollando el mismo trabajo pero si otros 20,0%
Se termind mi contrato 5,0%
Debido a las afectaciones provocadas por la enfermedad no puedo trabajar 40,0%
NS/NC 35,0%
*Base: las personas que han cambiado su situacion laboral
No puedo seguir desarrollando el mismo
. . 20,0%
trabajo perosi otros
Se terminé mi contrato . 5,0%
Debido a las afectaciones provocadas por
. 40,0%
laenfermedad no puedo trabajar

Grafica 6.6: Motivos por los que han cambiado de empleo
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¢ Ha perdido usted oportunidades labores debido a su enfermedad?

NS/NC __—

Tabla 6.7. ¢ Ha perdido usted oportunida-

des laborales debido a su enfermedad?
N %

Sl 11 55,0%

No 8 40,0%

NS/NC 1 5,0%

Total 20 100,0%

Gréfica 6.7. ;Ha perdido usted oportunidades la-
borales debido a su enfermedad?

¢, Ha rechazado su pareja oportunidades laborales debido a su enfermedad?

Tabla 6.8: ;Ha rechazado su pareja
oportunidades  laborales por su
enfermedad?
N %

Sl 3 15,0%

No 13 65,0%
NS/NC 4 20,0%
Total 20 100,0%

Gréfica 6.8: ¢ Ha rechazado su pareja oportunidades
laborales por su enfermedad?
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¢Ha tenido que cambiar de trabajo o reducir su jornada laboral, alguna
persona de su unidad familiar para atenderlo/a a usted?

Tabla 6.9:4Ha tenido que cambiar de
trabajo o reducir su jornada laboral
alguna persona de su unidad familiar
para atenderlo/a a usted?

N %
SI 3 15,0%
No 13 65,0%
NS/NC 4 20,0%
Total 20 100,0%

Gréfico 6.9: ¢ Ha tenido que cambiar de trabajo o
reducir su jornada laboral alguna persona de su
unidad familiar para atenderlo/a a usted?

Tabla 6.9A: Si, ha tenido que cambiar su
jornada laboral: Pareja femenina

N %
SI 3 100,0%
Total 3 100,0%




¢,Con quién habla abiertamente de su enfermedad?

Tabla 7.1. 4 Con quién habla abiertamente de su enfermedad?
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Mucho Poco Nada NS/NC
Pareja 75,0% 10,0% 5,0% 10,0%
Hijo 20,0% 15,0% 5,0% 60,0%
Hija 5,0% 15,0% 0,0% 80,0%
Padre 25,0% 5,0% 5,0% 65,0%
Madre 35,0% 10,0% 5,0% 50,0%
Hermano 40,0% 15,0% 5,0% 40,0%
Hermana 25,0% 20,0% 0,0% 55,0%
Amigos/as 50,0% 25,0% 0,0% 25,0%
Vecinos/as 10,0% 35,0% 15,0% 40,0%
Otros familiares 25,0% 20,0% 5,0% 50,0%
Asociacion 60,0% 5,0% 0,0% 35,0%

U

Vecinos/as 150%  400%

Otros familiares

Asociacién

B Mucho

Nada

" NS/NC

Gréfica 7.1. 4 Con quién habla abiertamente de su enfermedad?
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¢, Coémo vive su familia la enfermedad?

Tabla 7.2: § Cémo vive su familia la enfermedad?

N %
Bien, nos hemos adaptado a vivir con ella 17 85,0%
Mal, no nos adaptamos a ella 2 10,0%
NS/NC 1 5,0%
Total 20 100,0%

Bien, nos hemos adaptado a vivir
conella

Mal, no nos adaptamos a ella . 10,0%

NS/NC I 5,0%

Grafica 7.2: ; Cémo vive su familia la enfermedad?
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Relacion de sus familiares con la enfermedad
Tabla 7.3: ¢ Cual es la relacion de su familia con la enfermedad?
Si, ha desarrollado Es portador No tiene la NS/NC
la enfermedad asintomatico enfermedad
Padre 40,0% 10,0% 20,0% 30,0%
Madre 15,0% 5,0% 50,0% 30,0%
Hermana 10,0% 5,0% 15,0% 70,0%
Hijo 15,0% 20,0% 15,0% 50,0%
Hija 20,0% 20,0% 20,0% 40,0%
Tio 10,0% 15,0% 75,0% 100,0%
Prima 15,0% 10,0% 10,0% 65,0%
Padre 10,0% 20,0% 30,0%
Madre 5,0% 50,0% 30,0%
Hermana 50% 15,0% 70,0%
Hio [115,0% | 200% 15,0% 50,0%
Hia  [N200  200% 20,0% 40,0%
Tio 1. 15,0% 75,0% 100,0%
Prima 10,0% 10,0% 65,0%
B Si, ha desarrollado la enfermedad Es portador asintomatico No tiene la enfermedad NS/NC

Grafica 7.3: ¢ Cual es la relacion de su familia con la enfermedad?
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¢, Se han realizado sus familiares las pruebas para comprobar si tienen la
enfermedad?

Tabla 7.4: ; Se han realizado sus familiares las pruebas para comprobar si tienen la enfermedad?

Prefieren no Proximamente

SI No realizérselas | se la realizaran NS/NC
Padre 50,0% 10,0% - 10,0% 30,0%
Madre 50,0% 10,0% - - 40,0%
Hijo 35,0% 10,0% - 5,0% 50,0%
Hija 20,0% 10,0% - 10,0% 60,0%
Hermano 65,0% - 5,0% 5,0% 25,0%
Hermana 55,0% - 10,0% 35,0%
Tia 35,0% 15,0% - - 50,0%
Tio 35,0% 25,0% - - 40,0%
Primo 35,0% 20,0% - - 45,0%
Prima 35,0% 20,0% - - 45,0%

Hija 10,0

Hermano 50 5,0

Hermana

i
o
=]

Tia

Tio

Primo

Prima

B S| WNo Prefierennorealizarse las pruebas ~ Proximamente se la realizaran 1 NS/NC Padre

Grafica 7.4: ;Se han realizado sus familiares las pruebas para comprobar si tienen la enfermedad?
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¢Anima usted a sus familiares a realizarse las pruebas para conocer si
tienen la enfermedad?

~_NS/NC
Tabla 7.5: ; Anima usted a sus familiares
a realizarse las pruebas?

N %

Si 17 85,0%
NO 2 10,0%
NS/NC 1 5,0%
Total 20 100,0%

Grafica 7.5: ; Anima usted a sus familiares a reali-
zarse las pruebas?

¢ Sabe quien le ha trasmitido la enfermedad?

Tabla 7.6: ; Sabe quién de sus familiares
le ha transmitido la enfermedad?

N %
Padre 11 55,0%
Madre 6 30,0%
NS/NC 3 15,0%
Total 20 100,0%

Gréfica 7.6: ¢Sabe quién de sus familiares le ha
transmitido la enfermedad?
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¢ Ha trasmitido la enfermedad?

Tabla 7.7: ; Ha transmitido la enferme-
dad?
N %
No 8 40,0%
SI 4 20,0%
NS/NC 8 40,0%
Total 20 100,0% 20,0%

Gréfica 7.7: ¢ Ha transmitido la enfermedad?

¢, Cree conveniente realizarse el Diagndstico Genético Preimplantacional?

Tabla 7.8: ¢ Cree conveniente realizarse el Diagnostico Genético Preimplantacional?
N %

Si, deberia costearlala S.S 16 80,0%

Es una decision muy personal que tiene que tomarlo la pareja 3 15,0%

NS/NC 1 5,0%

Total 20 | 100,0%

Si,deberiacostearlala S.S _ 80,0%

Es una decisién muy personal que tiene
. 15,0%
que tomarlo la pareja

NS/NC I 5,0%

Gréfica 7.8: ¢ Cree conveniente realizarse el DGP?
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NIVEL 1-F
N2 DE ORDEN:

Fecha: / /2018

\A‘
g’

(Espacio a rellenar por la
'Elnivcrsidad organizacion)

de Huelvd

CUESTIONARIO SOBRE LA POLINEUROPATiA AMILOIDOTICA FAMILIAR

(ENFERMEDAD DE ANDRADE)

Montérdez Santos, I (Coord.)

El cuestionario pretende recoger informacion, de los/as familiares de las personas que
padecen la Enfermedad de Andrade en el foco de Valverde del Camino (Espafia).

La informacion que nos proporcionéis, es de gran importancia para el estudio.

MUCHAS GRACIAS POR SU COLABORACION

INSTRUCCIONES:
Para contesta marque con una X las respuestas que elija. En el caso de que no esté de
acuerdo con las respuestas que se dan, NO SENALE NADA. Si lo desea, escriba en el

apartado correspondiente las cuestiones que completan su explicacion.

Todos los datos que se obtengan seran tratados de manera anénima conforme a la Ley
Organica 15/1999, de 13 de diciembre de Proteccion de Datos de caracter personal y

estan a su disposicion.

Para ampliar informacién o dudas: imonterdez@gmail.com
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DATOS SOCIODEMOGRAFICOS DE LA PERSONA QUE REALIZA EL CUESTIONARIO

1. PERSONA QUE REALIZA EL CUESTIONARIO

(Yoo T WA L < T TR OO ]
ESPOSO /PAIEJa...ceueeieeeeeieeseeseessesseeses st st ss sttt sttt eneene et e e e s s aa s 1

11.0tro. ¢Quién?

. SEXO

. ¢Tiene usted hijos/as?

En caso afirmativo, ¢Cuantos/as?

4.1.1. N° de Hijas:
4.1.2. N© de Hijos:

5. Poblacién donde vive

1

6. Ciudad de Nacimiento

1.

7. Nivel de estudios
1. SN ESTUIOS.....cvieieiciiete ettt sttt bt s s sebsn e e e e e e 1
2. Estudios BASIiCOS........ccccevveirererrennns ]
3. Estudios de Grado Medio/Superior o |
4. Estudios Universitarios.................... o |
5. Estudios de POSGrado..........cccociiiiiiiniiininicicicicccc —
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8. Profesién
1.
9. ¢Vive usted en el mismo domicilio que la persona enferma?
L SR e ettt (-
21 Nttt [

En caso afirmativo, éde qué zona o ciudad de Portugal son sus antepasados?

11.1.1

ASPECTOS SOCIALES

11. ¢Habia oido usted hablar de la enfermedad de Andrade antes de padecerla su familiar o
su amigo/a?

En caso afirmativo, ¢Donde?

DA I - 0 11 L= TSP
2.2.Vecino/a....
2.3.Médico/a...
2.4.Asociacion.
2.5.Medios de comunicacion (TV, revista, radio...)
2.6.Redes sociales
2.7.Internet
2.8.Amigo/a

2.9.0tros:

12. ¢Cree que los médicos/as de atencion primaria y personal sanitario de su centro de salud,
tienen suficiente informacidn sobre la enfermedad de Andrade?
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13. éCree que en su localidad hay suficiente informacion sobre la enfermedad de Andrade?

14.
T T ]
b [ TR PPPPS (-
3 NS/NC . ittt ettt e e et e e e e et e e araa e (.

En caso afirmativo, ésabe usted el nombre de la asociacion y sabria como
contactar con ella?

15. ¢éCree usted que es necesario que exista una asociacion u otro organismo que se ocupe
de esta enfermedad en su localidad?

T T 1
b [ TS (-
30 NS /N C ittt ettt et a e r e raaeed 1

ASPECTOS SANITARIOS

16. ¢Cuales fueron los primeros sintomas, que le not6 usted, o que le comentd su familiar o
amigo, cuando empezo a sentir la enfermedad?

1. CAMDIOS A& NUMO . .uuutttiritieiiiiiieiee et e e e e ee e e e e e e e e e e e e e s e e e bbb bbb reebaeeeeeeeeeeeas /

2. Alteraciones en las extremidades inferiores (pies, piernas):
2.1. Distinta forma de caminar 1
2.2. Pérdida de sensibilidad
2.3.Hinpersensibilidad ..........cooviiiiiiiiii
2.4.Calor

2.9.0tras:

3. Alteraciones en las extremidades superiores (manos y brazos):

3.2.Pérdida de Sensibilidad.......c..cccovveirvriieieeceeeeeeseseeee s ]
3.3.Perdida de fuerza......... LI
3.4.Hormigueo.......... ]
TR T 01 o OOt /
TS o T YOO ]
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3.7.CAlIAMDIES. ...ttt N

3.8.0tras:

4. Alteraciones digestivas :

L R BT 1= T o o =T TSRS USPRRPRRNE ]
4.2 .Estrefiimiento .. =
4.3.Alternancia de diarrea con estrefimiento.........cccoceverereeriveciereseieseenns 1
4.,4.DIgeStiON PESAUA .......ceveveeerieeeee e nnenean (-
4.5.0tras:
5. Alteraciones sexuales:

5.1, IMPOLENCIA SEXUAL...c.iviiiiiririieieieieieisisieeie ettt 1
5.2. Perdida de deSE0 SEXUAL.........ccceueureieeieeeeeeee e [

5.3.0tras:

6. Tensidn arterial:

6.1. Descompensacion arterial
6.2.Hipotensidn (tension baja)

6.3.0tras:
7. Hipoglucemia (Bajada de azucar freCuente).......cccoovccecieciiicreeceeeee e |-
8. Alteraciones en 1a SUAOraCiON.........ccoiiieruririririireeiereeee ettt seneeeeen /
9. PEIAIda A PESO.........cveeeeeeeeeeeeeeeeeeere et en e s s en et ene et nee s neaneees 1
10.CANSANCIO......ciiiiii e —
11.0tras/s.

17. éCree usted que su familiar/amigo ha tenido consecuencias debido al retraso en el
diagndstico?

CONSECUENCIAS SI NO NS/NC
. Un agravamiento de su enfermedad
. Ha necesitado apoyo psicoldgico
Ha tomado tratamientos inadecuados
. Ha sufrido depresion
. Otras:

UR|WIN |
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18. Después del tratamiento, ¢ha notado MEJORIA 6 EMPEORAMIENTO en su
familiar/amigo?

MEJORIA | EMPEORAMIENTO | NS/NC

Sigue igual

Extremidades inferiores(pies, piernas)
Extremidades superiores (manos, brazos)
Vejiga

Corazoén

Rifion

Vision

Organo sexual

. Piel

10.Tensioén arterial

11.Hipoglucemia

12.Fuerza

13.0tro/s:

©|@|N o 1| |w ||

19.Después del TRATAMIENTO, cree usted que los sintomas de la enfermedad le :

B T T 2 V=) [o] =T [ JO U 1
2. S ha €StabiliZad0.....c.cooeiiceee e —
3. SIQUEN @VANZANAO.....c.oiiiiriieireeie ettt ]
A NS/ INC ettt E bbbt et e bbbt n s 1

20.¢.Cree usted, que la medicacion le ha provocado efectos secundarios negativos a su
familiar/amigo-a?

8 PR OO (-
2. N ot b et e bbb bbbt bbb sea et s s s et s s st nenete —
G T N L2 1L ]

ASPECTOS PERSONALES

21. éCual fue la primera reaccion, de su familiar/amigo-a cuando le DIAGNOSTICARON la
enfermedad?

. Alivio, porque después de mucho tiempo de espera, al fin tenia un diagndsticd__]
. Sorpresa, porque no pensaba que pudiera ser esta enfermedad.................... —
. Preocupacion, no habia oido hablar nunca de la enfermedad de Andrade........ —
B 71T (oY 4o 1ol TR

Se quedo en estado de shock....
. Se derrumbo emMOoCIONAIMENTE. ... .iuii i
. Otra (Especificala):

NoubhwNnR
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22. ¢Cual fue su primera reaccion, cuando le dieron a su familiar/amigo, el diagndstico de
Enfermedad de Andrade?

. Alivio, porque después de mucho tiempo de espera, al fin tenia un diagnésticd__]
. Sorpresa, porque no pensaba que pudiera ser esta enfermedad.................... —
. Preocupacion, no habia oido hablar nunca de la enfermedad de Andrade
B 1=Ye (oY Ao T T | Tolo T PP PR RPN

. Me derrumbé emoCioNalMENEE. ... cuiu it re e aeaas

Me quedé en estado de shock....

NOUAWNK

. Otra (Especificala):

23. ¢Qué apoyo cree, que su familiar/amigo, ha recibido de las siguientes personas?

MUCHO

BASTANTE

POCO

NUNCA

NS/NC

Esposa/pareja

Marido/pareja

Hijo

Hija

Padre

Madre

Hermano

Hermana

OO INOY TR W N =

. Familiares femeninos

10.Familiares Masculinos

11.Personal contratado (DUE,
Aux. a domicilio...)

12.Amigos/as

13.Compaiieros de trabajo

14.Grupo de personas con tu
misma
enfermedad(Asociacion...)

15.Vecinos de tu localidad

16.0tros:éQuienes?

24. ¢Su familiar o amigo-a, que padece la enfermedad, ha sufrido cambios negativos en los
siguientes aspecto?

SI

NO

NS/NC

Relaciones de pareja

Relaciones con amigos-a

En el trabajo

Aficiones

Deporte

QTR I WIN =

Otros: (especificar)

25. ¢Ha cambiado usted algunos aspectos de su vida personal, debido a la enfermedad de su
familiar/amigo?
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En caso afirmativo, éen qué aspectos han afectado estos cambios?

SI

NO

NS/NC

. Pareja

Amigos

Trabajo

. Aficiones

Deporte

NGIENIINI

. Otros:(especificar)

26. Cree que su familiar/amigo ¢Se ha sentido discriminado por alguna persona debido a su
enfermedad?

MUCHAS VECES

ALGUNA VEZ

NUNCA

Por su pareja

Por sus amigos/as

Por sus compafieros/as de trabajo

Por el vecindario de su localidad

Por personas desconocidas

Por algun personal médico

Por su sistema sanitario

@ N VTR W N =

Otros: ¢Quién?

a?

27. ¢Qué situaciones y/o cree usted, que le supone mayor preocupacion, a su familiar/amigo-

SI

NO

NS/NC

. Pareja

Hijo

Hija

Padre

Madre

Amigos

. Situacién Laboral

. Situaciéon econdémica

La enfermedad

210|000 1w |

0.El trasplante
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11.0tra éQué 6

Quién?

28. ¢Qué situaciones le supone a usted, mayor preocupacion?

MUCHA

POCA

NADA

. La situacion de salud de la

persona enferma

La situacion familiar de la
persona enferma

La situacion econdémica de la
persona enferma

La situacion laboral de la
persona enferma

El desarrollo de la
enfermedad

Las consecuencias del
trasplante

Otra éQué 6
Quién?

29. ¢Qué necesidades cree que tiene la persona enferma, que le ayudarian a llevar mejor su
enfermedad?

MUCHO

POCO

NADA

. Mejorar su situacion de pareja

. Mejorar su situacién familiar

. Encontrar un puesto de trabajo

D WN =

. Aprender un nuevo oficio, para

poder buscar trabajo.

. Mas apoyo de mis amistades

. Encontrar nuevas amistades

Ny

. Disfrutar de mas momentos de

ocio y tiempo libre

. Hacer nuevas actividades

deportivas ajustadas a sus
capacidades

9.

Tener mas sesiones de
fisioterapia

10.Tener una situacién econémica

mejor

11.Disponer de una oficina de

orientacion laboral, que le
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orientara para buscar trabajo

12.Encontrar mas ofertas de trabajo

13.Mas informacién sobre cursos,
estudios...

14.Mas informacion sobre posibles
ayudas econdomicas

15.Mas informacion sobre ofertas de
actividades ludicas

16.Mas dotacion econdémica en
prétesis y material sanitario

17.Una clasificacion diferente para
asignar las pensiones
correspondientes

18.0tras:

30. ¢éQué necesidades tiene usted que le ayudaria a llevar mejor la enfermedad de su

familiar/amigo-a?

MUCHO POCO

NADA

Necesidades econémicas

N =

Necesidades laborales

3. Necesidad de tener mas tiempo
de ocio y tiempo libre

Mas apoyo psicoldgico

vis

Necesitaria mas apoyo de mis
amistades

6. Necesitaria encontrar nuevas
amistades

7. Necesitaria que mi
familiar/amigo, llevara mejor la
enfermedad

8. Otras:

31. éQué hace para llevar mejor la enfermedad de su familiar/amigo?

. Vivir el dia a dia

Hacer mucho deporte
. Realizar actividades Iudicas

CoNOUpLNE

Otro:

. Buscar informacion sobre la enfermedad...........cooveveiiiiiiniininiinnnns
. Participar en actividades sobre la enfermedad.........cccocoiiiiiiiiiiiiiiiii

No pensar en la enfermedad........covvvriiiiiiii e
Habituarme a vivir con la enfermedad de mi familiar/amigo..............c.cceenene.

Sigo Mi vida igual QUE @NteS......iuieiiiiititi i

10
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ASPECTOS LABORALES

32. ¢En qué situacion laboral se encontraba cuando le DIAGNOSTICARON la enfermedad a
su familiar/amigo?

. Trabajando en la administracion publica
. Trabajando en una empresa Privada........ccvveieiiiiiiiiinrr s
w AULEONOMIO. ettt

. En desempleo
L ESEUAIANAO. e
. Otra, ¢Cual?

U hAhWNH

33. En el caso de que estuviera trabajando cuando le diagnosticaron la enfermedad, a su
familiar/amigo éNecesitd que su empresa tuviera mas flexibilidad durante su jornada laboral?

36. ¢Ha tenido que cambiar de trabajo o reducir su jornada laboral, para atender a su
familiar/amigo?

ASPECTOS FAMILIARES

37. Segun usted, la persona enferma ¢Suele hablar abiertamente de su enfermedad con... ?

MUCHO POCO NUNCA

. Pareja
Hijo

Hija

Padre
Madre
Hermano
Hermana

. Amigos-as

NI NI

11
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9. Vecinos

10.0tros familiares (primos/as,
tios/as...)

11.Asociacion

12.0tros:

38. éSe han hecho sus familiares las PRUEBAS para comprobar si padecen la enfermedad?

SI NO PREFIEREN | PROXIMAMENTE
NO SE LA HARAN
HACERSELA

NS/NC

. Padre

. Madre

Hijo

Hija

Hermano

Hermana

Tia

Tio

©|@|N|o 01w

. Primo

10.Prima

11.0tro/a:

39. ¢Anima usted, a sus familiares a hacerse las pruebas para conocer si tienen la
enfermedad de Andrade?

futuros hijos/as de las personas enfermas no tengan la enfermedad?

40. ¢Cree usted conveniente realizar el Diagndstico Genético Preimplantacional, para que los

unphwnNne=

. Si, deberia ser costeada econémicamente por la seguridad Social........
. Si, pero abonandolo 1a propia Par€ja.......cccovirviiiiiiiiiiiieiieieieeaaeaas
. No, creo que no es necesario realizarlo........cocvviiiiiiiiiii e
. Es una decisién muy personal que debe tomarla la propia pareja.........

41. ¢Como vive el resto de su familia (o de la familia de su amigo) la enfermedad?

2. Mal, supone demasiados cambios que repercuten en la familia

1. Bien, nos hemos adaptado a vivir con la enfermedad..............c.coevvvns
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3. Mal, N0 NOS adaptamOS @ €ll@.....uuuuurnriireeeeirrereeeenniaaeeeeeeeeeerererennenaaaaees [
A NS /NS e e [
5. Otros :

SI USTED ES PORTADOR/A ASINTOMATICO/A: POR FAVOR,
REPONDA TAMBIEN A LAS SIGUIENTES PREGUNTAS:

42.

Portador/a @sintOMALICO/@ ......c.cuiiuiiiiieiiee ettt 1

43. Ve usted necesario, que los familiares de las personas con la Enfermedad de Andrade, se
realicen las pruebas para conocer si son portadores/as?

44. Ahora que ya sabe el resultado, si tuviera que volver a decidir si realizarse las pruebas
équé decision tomaria?

1. Realizarme [as pruebas.........coeiviiiiiiiiiiiii
2. No me hubiera realizado las pruebas

45. ¢Como le ha afectado, estos resultado a su vida normal?

1. Al principio mal, pero ya me he adptado.......ccooeeiivreiiiiieiiiieeiiiiiieeirieeeens ]
2. Bien, porque asi, estoy muy controlada/o por los médicos.............c.ceuenen. (-
3. Mal, no me adapto a saber que se me puede desarrollar.........c..ocvevvvninennne. |-
4. Bien, porque asi puedo tomar medidas para mis futuros hijos..................... —
5. NS/NCtteteeeeiettteeee e e s ettre e e e e s eetabeeeeeesatbbeeeeessatabesaeeesasatbeaeeesantssreeeasaaneed —

46. Cree que conocer que es portado/a, sera para su futuro:

1. POSIEIVO. 1ttt ettt e ettt e et e e e et e e et e e et aeeaa e (|
2. NEGATIVO. L1t ittt et ittt ettt ]
T 1 S L PP PPT 1|
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47. ¢Sabe quien se la ha trasmitido?

ST T U T — [
b - e | TP [
3. AMDOS. it |-
4. NS/NC .ot —

Amiga

LOoONOUTAWNE
T
S
Q

49. Después de haber reflexionado sobre la enfermedad de tu familiar/amigo-a, sefiale los
recursos que necesitarias prioritariamente para un abordaje mas positivo de la enfermedad?

50. Observaciones/ sugerencias/comentarios:

MUCHAS GRACIAS
14

Fuente: Elaboracion propia (Montérdez Santos,|)
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Relacion de la persona que realiza el cuestionario, con la persona enferma

Tabla 1.1: Personas que realizan el cuestionario

N %

Esposal pareja 10 15,6%
Esposo/ pareja 3 4,7%
Padre 3 4,7%
Madre 6 9,4%
Hijo 7 10,9%
Hija 5 7,8%
Hermano 4 6,3%
Hermana 4 6,3%
Amigo 5 7,8%
Amiga 2 3,1%
Otros 15 23,4%
Total 64 100,0%

Esposa/ pareja [ 15,6%
Esposo/ pareja [ 4,7%
Padre _ 4,7%
macre - Y 0.+
Hijo - [ 109%
Hija [ 78%
Hermano [N 63%
Hermana _ 6,3%
Amigo | 78%
Amiga [ 3.1%
otros | ——3,4%

Gréfico 1.1:Persona que realiza el cuestionario
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Grafico 1.2:Sexo

. 4,7%

Sexo
Tabla 1.2: Sexo
N %
Mujer 35 54,7%
Hombre 29 45,3%
Total 64 100,0%
Edad
Tabla 1.3: Edad
N % 18-34
18-34 afios 1 17,2% e
35-49
35-49 afios 26 40,6% afios
~ 50-64
50-64 afos 24 37,5% fios
Ns/Nc 3 4,7% Ne/NC
Total 64 100,0%
Media 49,70

Grafico 1.3: Edad
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Ciudad de Nacimiento

Tabla 1.4: Ciudad de Nacimiento

N %
Valverde del Camino 34 53,1%
Huelva 14 21,9%
Sevilla 3 4,7%
Zalamea la Real 1 1,6%
Alicante 1 1,6%
Madrid 1 1,6%
Riotinto 3 47%
NS/NC 7 10,9%
Total 64| 100,0%

Sevilla - 4,7%

Zalamea la Real I 1,6%
Alicante I 1,6%

Madrid [ 1,6%

Riotinto - 4,7%

NS/NC - 10,9%

Gréfico 1.4: Ciudad de Nacimiento

351
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Nivel de estudios

Tabla 1.5:Nivel de estudios

N %
Estudios primarios incompletos 12,5%
Educacion primaria 30 46,9%
Segunda etapa de educacion secundaria con orientacion general 11 17,2%
Educacion superior 14 21,9%
NS/NC 1 1,6%
Total 64 100,0%

Estudios primarios incompletos 12,5%

Educacion primaria

Segunda etapa de educacion
secundaria con orientacion general

17,2%

Educacion superior 21,9%

NS/NC 1,6%

6,9%

Grafico 1.5:Nivel de estudios
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Antepasados portugueses

Tabla 1.6: Antepasados portugueses

N %
Si 4 6,3%
No 58 90,6%
NS/NC 2 3,1%
Total 64 100,0%

NS/NC
3,1%

Gréfica 1.6: Antepasados portugueses

Comparte domicilio con la persona enferma

Tabla 1.7: ¢ Vive usted en el mismo domi-
cilio de la persona enferma?

N %
Si 23 35,9%
No 41 64,1%
Total 64 100,0%

Tabla 1.7: ¢ Vive usted en el mismo domicilio de la
persona enferma?
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Hijos/as
Tabla 1.8: ¢ Tiene hijos/as?
N %
Si 45 70,3%
No 19 29,7%
Total 64 100,0%
Tabla 1.8: ¢ Tiene hijos/as?
28,1% 32,8%
14,1%
9,4%
1,6% 7% %
)| % 1,5°o
— [ [—
1 hija 2 hijas 3 hijas 1 hijo 2 hijos 3 hijos 4 hijos

Tabla 1.8-A: Numero de hijas Tabla 1.8-B: Numero de hijos
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Conocimiento sobre la enfermedad previamente a padecerla su familiar

Tabla 2.1: ; Habia oido hablar de la enfermedad antes de padecerla su familiar?

N

Familiar 42.4%
N % Vecino 24.2%
Si 33 51.6% Asociacion 27.3%
No 31 48.4% Medios de comunicacion 12.1%
Total 64 100.0% Redes sociales 3.0%
Internet 3.0%
Amigo 30.3%

Familiar, 42.4%

Vecino, 24.2%
Si,51.6%

-

Asociacion, 27.3%
M

ed.de

comunicacién

12.1%
Amigo, 30,3%

Otros, 6.0%

Gréfica 2.1: 4 Habia oido hablar de la enfermedad antes de padecerla su familiar?



356

Conocimiento de los/as médicos/as de Atencién Primaria y del personal sa-

ANEXO 6. DATOS CUESTIONARIO NIVEL 1-F (FAMILIARES)

nitario de su centro de salud sobre la Enfermedad de Andrade

Tabla 2.2: 4 Cree que los/as médicos/as
de Atenciéon Primaria de su centro salud
tienen suficiente informacion sobre la en-
fermedad?
N %

Si 12 18,8%

No 37 57,8%
NS/NC 15 23,4%

Total 64 100,0%

Conocimiento en la localidad de Valverde del Camino sobre la Enfermedad
de Andrade

Tabla 2.3:  Cree que en su localidad hay
suficiente informacioén sobre la enferme-
dad?
N %

Si 28 43,8%

No 28 43,8%
NS/NC 8 12,5%

Total 64 100,0%

Si
18,8%

Gréfica 2.2: ;Cree que los/as médicos/as de
Atencion Primaria de su centro salud tienen sufi-

ciente informacion sobre la enfermedad?

Grafico 2.3: 4Cree que en su localidad hay sufi-

ciente informacion sobre la enfermedad?
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Conocimiento sobre asociacion de pacientes

Tabla 2.4: s Conoce si en su localidad hay

alguna asociacion de Andrade?

N %
Si 62 96,9%
No 1 1,6%
NS/NC 1 1,6%
Total 64 100,0%

Tabla 2.4-A: ; Sabe el nombre?

N %
ASVEA 47 73,4%
NS/NC 17 26,6%
Total 64 100,0%

Grafica 2.4: 4 Conoce si en su localidad hay algu-
na asociacion de Andrade?

Gréfica 2.4-A: ; Sabe el nombre?
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Necesidad de la existencia de una asociacion u otro organismo que se ocu-
pe de esta enfermedad en la localidad

Tabla2.5: ;Cree que es necesario que
exista una asociacion u otro organismo
que se ocupe de esta enfermedad en
su localidad?

N %
Si 59 92,2%
No 2 3,1%
NS/NC 3 4,7%
Total 64 100,0%

Grafica 2.5: ;Cree que es necesario que exista
una asociacién u otro organismo que se ocupe de
esta enfermedad en su localidad?
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Primeros sintomas que le not6 usted a su familiar

Tabla 3.1: ;Cuales fueron los primeros sintomas que le
notd a su familiar/amigo?

%

Cambios de humor 17.2%
Forma de caminar 25.0%
Pérdida de sensibilidad 68.8%
Hipersensibilidad 31.3%
Alteraciones en las | cglor 23.4%
extremidades infe-
riores. Frio 26.6%
Calambres 64.1%
Dolor 39.1%
Hormigueo 51.6%
Perdida sensibilidad 34.4%
Pérdida de fuerza 42.2%
Alteracllones en las Hormigueo 48.4%
extremidades supe- 5
riores. Calor 18.8%
Frio 18.8%
Calambres 39.1%
Diarreas 60.9%
Estrefimiento 26.6%

Alteraciones diges- - -
Alternancia de diarrea y

tivas: A 31.3%
estrefiimiento
Digestion pesada 29.7%
Alteraciones se- Impotencia sexual 29.7%
xuales Perdida de deseo sexual 17.2%

Descompensacion arterial | 14.1%

Tension arterial

Hipotensién 21.9%
Hipoglucemia 28.1%
Alteraciones en la sudoracion 35.9%

*Nota: Variable multirrespuesta, la suma de los porcentajes por columnas puede superar el 100%.
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Cambios de humor

|

Alteraciones en las extremidades

inferiores.

|

Forma de caminar

I

Pérdidade sensibilidad

Hipersensibilidad

Calor

I

Frio

Calambres

Dolor

|

Hormigueo

|

Alteracionesen las
extremidades superiores.

Perdida sensibilidad

I

Pérdidade fuerza

|

Hormigueo

Calor

Frio

|}

Calambres

|

Alteraciones

digestivas:

Diarreas

|

Estrefiimiento

I

Alternanciade diarreay estrefiimiento

Digestion pesada

Alteraci

ones

Impotencia sexual

Il

Perdidade deseo sexual

|

Tensidon

arterial [sexuales

Descompensacion arterial

Hipotension

Hipoglucemia

Alteracionesen la sudoracion

I

25.0%
68.8%
31.3%

23.4%

26.6%

64.1%
39.1%

51.6%

34.4%

42.2%

48.4%

18.8%
18.8%

39.1%
60.9%
26.6%
31.3%
29.7%
29.7%

|

35.9%

Grafico 3.1: ;Cuadles fueron los primeros sintomas que le not6 a su familiar?
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Consecuencias debido al retraso del diagnostico

Tabla 3.2: ;Ha tenido conse-

361

cuencias debido al retraso del %
diagnostico?

Agravamiento 98.2%
Apoyo psicoldgico 24.6%
Tratamientos inadecuados 35.1%
Depresion 33.3%

* . .
Nota: Variable multirrespuesta, la suma de los

Agravamiento

24.6%

Apoyo psicoldgico

Tratamientos

9
inadecuados 35.1%

Depresion 33.3%

98.2%

porcentajes por columnas puede superar el 100%.

Gréfico 3.2:¢4Ha tenido consecuencias debido al
retraso del diagndstico?

Situacion, después del tratamiento, en diferentes zonas del cuerpo

Tabla 3.3: Después del tratamiento ;Ha notado mejoria 0 empeoramiento su familiar?

Mejoria Empeoramiento NS/NC
Extremidades inferiores 32.8% 17.2% 50.0%
Extremidades superiores 25.0% 9.4% 65.6%
Vejiga 10.9% 9.4% 79.7%
Corazoén 9.4% 10.9% 79.7%
Rifén 12.5% 1.6% 85.9%
Vision 10.9% 17.2% 71.9%
Organo sexual 12.5% 7.8% 79.7%
Piel 7.8% 7.8% 84.4%
Tension arterial 12.5% 9.4% 78.1%
Hipoglucemia 4.7% 1.6% 93.8%
Fuerza 15.6% 20.3% 64.1%
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Extremidades inferiores _ 50.0%
Extremidades superiores _ 65.6%
Vejiga [NI0M%N 9:4%| 79.7%
Corazén _ 79.7%
Rifion 260 6% 85.9%
vision [0S 172% 71.9%
Organo sexual _ 79.7%
piel I8N 76% 84.4%
Tension arterial _ 78.1%
Hipoglucemia 4-% 93.8%
Fuerza _ 64.1%
M Mejoria M Empeoramiento NS/NC

Gréfica 3.3: Después del tratamiento ¢ Ha notado mejoria o empeoramiento su familiar?

Situacién general en la que se encuentra el/la enfermo/a, después del tra-
tamiento

Tabla 3.4: Los sintomas de la enferme-
dad después del tratamiento

N %

Han mejorado 18 28,1%
Se ha estabilizado 25 39,1%
Siguen Avanzando 13 20,3%
NS/NC 8 12,5%
Total 64 100,0%

Grafica 3.4: Los sintomas de la enfermedad des-
pués del tratamiento
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Efectos secundarios negativos, después del tratamiento

Tabla 3.5: Cree que la medicacion le
ha provocado efectos secundarios ne-

gativos a su familiar?

N %
Si 8 12,5%
No 24 37,5%
NC/NC 32 50,0%
Total 64 100,0%

si
12,5%

Gréfica 3.5: ;,Cree que la medicacion le ha provo-
cado efectos secundarios negativos a su familiar?
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Primera reaccion tras el diagnostico

Tabla 4.1-B: Reaccion de su familiar

364
Tabla 4.1-A: Su reaccion
N %
Alivio 25 39,1%
Sorpresa 7 10,9%
Preocupacion 8 12,5%
Miedo 6 9,4%
Estado de shock 5 7,8%
eDr?wgzgr?:I(rfente 5 7.8%
Otra 8 12,5%
Total 64 | 100,0%

N %
Alivio 25 39,1%
Sorpresa 10 15,6%
Preocupacion 6 9,4%
Miedo 14 21,9%
engEirgr?:I(rj:ente 2 3.1%
Otra 7 10,9%
Total 64 | 100,0%

aivio | so.1%
Sorpresa - 10,9%
Preocupacion - 12,5%

miedo [l 9.4%

Estado de shock - 7,8%

Derrumbado... - 7,8%

otra [ 125%

Grafica4.1-A: Su reaccion

Sorpresa - 15,6%

Preocupacién - 9,4%

miedo [ 21.9%

Derrumbado

. I 3,1%
emocionalmente

ora [ 109%

Grafica 4.1-B: Reaccion de su familiar
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Apoyo que su familiar ha recibido de otras personas
Tabla 4.2: ; De qué personas ha recibido apoyo su familiar enfermo/a?
Mucho Bastante | Poco | Nunca | NS/NC
Esposa/pareja 65.6% 7.8% 1.6% 1.6% 23.4%
Marido/pareja 20.3% 3.1% 0.0% 0.0% 76.6%
Hijo 39.1% 7.8% 0.0% 0.0% 53.1%
Hija 23.4% 9.4% 0.0% 0.0% 67.2%
Padre 9.4% 14.1% | 12.5% 0.0% 64.1%
Madre 42.2% 14.1% 4.7% 0.0% 39.1%
Hermano 26.6% 23.4% 9.4% 1.6% 39.1%
Hermana 37.5% 14.1% 7.8% 0.0% 40.6%
Familiares femeninos 29.7% 18.8% 6.3% 0.0% 45.3%
Familiares masculinos 23.4% 15.6% 7.8% 0.0% 53.1%
Personal contratado 1.6% 10.9% | 10.9% 0.0% 76.6%
Amigos/as 26.6% 34.4% 7.8% 0.0% 31.3%
Compafieros de trabajo 18.8% 10.9% 6.3% 1.6% 62.5%
grr‘;‘i’so:]:eeﬁfeefnfgga?” 43.8% 21.9% | 00%| 0.0%| 34.4%
Vecinos de tu localidad 17.2% 15.6% | 12.5% 0.0% 54.7%
Esposa/pareja _7'8%{;1{‘6% 23.4%
Marido/pareja  [N20IB0005.1% 76.6%
Hijo  [NETN 7 5% 53.1%
Hija  [ZSETN 94% 67.2%
Padre [94% 14.1% 12.5% 64.1%
Madre [N 14.1% 4.7% 39.1%
Hermano |26 23.4%  9.4% 1.6% 39.1%
Hermana [NSZSN 12.1% 7.8% 40.6%
Familiares femeninos  [INZS7A  188% 6.3% 45.3%
Familiares masculinos _ 15.6% 7.8% 53.1%
Personal contratado 1.I% 10.9% 10.9% 76.6%
Amigos/as  [NZGG0N 34.4% 7.8% 31.3%
Compaiieros de trabajo  [JEISIS94MM 10.9%6.3%1.6% 62.5%
Grupos de persona con la misma enfermedad _ 21.9% 34.4%
Vecinosde tu localidad _ 156% 12.5% 54.7%
M Mucho Bastante Poco ¥ Nunca NS/NC

Grafica 4.2: ¢ De qué personas ha recibido apoyo su familiar enfermo/a?
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Aspectos personales en los que ha sufrido cambios su familiar enfermo/a

Grafica 4.3: Su familiar,

¢ ha sufrido cambios Y
negativos en los °
siguientes aspectos?

Relaciones de pareja 59.0%
Relaciones de amigos 38.5%
En el trabajo 48.7%
Aficiones 56.4%
Deporte 56.4%

Relacionesde
pareja
Relacionesde
amigos

En eltrabajo

Aficciones

Deporte

59.0%

38.5%

48.7%

56.4%

56.4%

Grafica 4.3: Su familiar, ¢ha sufrido cambios ne-
gativos en los siguientes aspectos?

Aspectos personales de su vida que han cambiado debido a la enfermedad
de su familiar

Tabla 4.4: ; Ha cambiado algunos aspectos de su vida debido a la enfermedad de su familiar?

¢, Cuales?
N %
Si 23 35.9%
No 36 56.3%
NS/NC 5 7.8%
Total 64 100.0%

%
Pareja 57.9%
Amigos 63.2%
Trabajo 68.4%
Aficiones 78.9%
Deporte 52.6%

NS/NC, 7.8%

Si, 35.9%

Pareja,57.9%

Amigos, 63.2%

Trabajo, 68.4%

Aficiones, 78.9%

Deporte,52.6%

Grafica 4.4: ; Ha cambiado algunos aspectos de su vida debido a la enfermedad de su familiar?; Cuales?
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¢ Ha sentido discriminacioén su familiar debido a la enfermedad?

Tabla 4.5: ; Se ha sentido discriminado/a su familiar/amigo?

Muchas veces Alguna vez Nunca NS/NC
Pareja 1.6% 9.4% 70.3% 18.8%
Amigos 0.0% 12.5% 70.3% 17.2%
Compaifieros de trabajo 1.6% 7.8% 67.2% 23.4%
Vecinos de la localidad 1.6% 17.2% 62.5% 18.8%
Personas desconocidas 4.7% 17.2% 54.7% 23.4%
Personal sanitario 4.7% 20.3% 51.6% 23.4%
El sistema sanitario 7.8% 20.3% 46.9% 25.0%

El sistema sanitario 25.0%

Personal sanitario 23.4%

Personas desconocidas 23.4%

1

Vecinosde la localidad 18.8%

1
Compafiieros de trabajo

23.4%

Amigos 17.2%

1

Pareja 18.8%

M Muchas veces M Algunavez M Nunca NS/NC

Grafica 4.5: ; Se ha sentido discriminado/a su familiar/amigo?
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¢ Qué es lo que mas le preocupa a la persona enferma?

Tabla 4.6: ; Qué cree que le supone mayor preocupacion a su familiar enfermo/a?

%
La situacién de salud de la persona enferma 96.7%
La situacion de familia de la persona enferma 66.7%
La situacion laboral de la persona enferma 48.3%
La situacion econémica de la persona enferma 50.0%
El desarrollo de la enfermedad 90.0%
Las consecuencias del trasplante 75.0%

Las consecuencias del trasplante 75.0%

El desarrollo de la enfermedad 90.0%

Lasituacion econdmica de la persona

50.0%
enferma

Lasituacion laboral de la persona

48.3%
enferma

Lasituacion de familia de la persona

66.7%
enferma

Lasituacion de salud de la persona
enferma

.7%

Gréfica 4.6: ¢, Qué cree que le supone mayor preocupacion a su familiar?
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¢ Qué le supone mayor preocupacion a la familia?

Tabla 4.7: ; Qué le supone mayor preocupacion a la familia?

%
La situacion de salud de la persona enferma 96.7%
La situacion de familia de la persona enferma 66.7%
La situacion laboral de la persona enferma 48.3%
La situaciéon econémica de la persona enferma 50.0%
El desarrollo de la enfermedad 90.0%
Las consecuencias del trasplante 75.0%

Las consecuencias del trasplante 75.0%

El desarrollo de la enfermedad

90.0%

Lasituacion econdmica de la persona

50.0%
enferma

Lasituacion laboral de la persona

48.3%
enferma

Lasituacion de familia de la persona

66.7%
enferma

Lasituacion de salud de la persona

7%
enferma

Gréfica 4.7: ; Qué le supone mayor preocupacion a la familia?
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Necesidades de la persona enferma segun su familia

Tabla 4.8: ;Qué necesidades cree que tiene la persona enferma que le ayudaria a llevar
mejor su enfermedad?

Mucho Poco Nada NS/NC
Situacion de pareja 32.8% 14.1% 21.9% 31.3%
Situacion familiar 31.3% 14.1% 23.4% 31.3%
Encontrar trabajo 21.9% 15.6% 26.6% 35.9%
Aprender nuevo oficio 14.1% 17.2% 29.7% 39.1%
Mas apoyo de amistades 20.3% 29.7% 14.1% 35.9%
Nuevas amistades 17.2% 23.4% 21.9% 37.5%
Mas ocio y tiempo libre (TL) 35.9% 28.1% 6.3% 29.7%
Nuevas actividades deportivas 39.1% 21.9% 12.5% 26.6%
Mas sesiones de fisioterapia 20.3% 21.9% 21.9% 35.9%
Mejor situacién econdmica 39.1% 21.9% 6.3% 32.8%
Oficina orientacion laboral 15.6% 25.0% 23.4% 35.9%
Mas ofertas de trabajo 21.9% 17.2% 23.4% 37.5%
Informacion cursos, estudios 15.6% 21.9% 23.4% 39.1%
Mas informacién ayudas econdmicas 34.4% 23.4% 10.9% 31.3%
Ofertas de actividades ludicas 21.9% 29.7% 12.5% 35.9%
Mas dotacion econdmica(€) en prétesis 48.4% 15.6% 7.8% 28.1%
Clasificacion diferente en pensiones 43.8% 14.1% 7.8% 34.4%

Situacion de pareja  [IINS2ERNIN 121% TSN 313%
Situacion familiar  [NNSIE%IN 14.1% N 313%
Encontrar trabajo  [IN20I9% 0 15.6% NZeEa 35.9%
Aprender nuevo oficio _ 17.2% _ 39.1%
Mas apoyo de amistades _ 29.7% - 35.9%
Nuevas amistades _ 23.4% _ 37.5%
Masocioy T [IES SN 28.1% 6.3% 29.7%
Nuevas actividades deportivas _ 21.9% - 26.6%
Mas sesiones de fisioterapia _ 21.9% _ 35.9%
Mejor situacién econémica  [IIIINEo Y 21.9% 6.3% 32.8%
Oficinaorientacion laboral _ 25.0% _ 35.9%
Més ofertas de trabajo _ 17.2% _ 37.5%
Informacién cursos, estudios _ 21.9% _ 39.1%
Mas informacién ayudas economicas  [NS4A% 23.4% 110.9% 31.3%
Ofertas de actividades ladicas _ 29.7% - 35.9%
Mas dotacién € en proétesis _ 15.6% - 28.1%
Clasificacion diferente en pensiones _ 14.1% - 34.4%

M Mucho Poco M Nada NS/NC

Grafica 4.8: ; Qué necesidades cree que tiene la persona enferma que le ayudaria
a llevar mejor su enfermedad?
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Tabla 4.9: ; Qué necesidades tiene usted que le ayudaria a llevar mejor la enfermedad de su

familiar?

Mucho Poco Nada NS/NC
Econémicas 42.2% 20.3% 15.6% 21.9%
Laborales 29.7% 14.1% 25.0% 31.3%
Mas tiempo de ocio y Tiempo Libre (TL) 39.1% 23.4% 7.8% 29.7%
Apoyo psicoldgico 25.0% 25.0% 20.3% 29.7%
Mas apoyo de mis amistades 7.8% 40.6% 18.8% 32.8%
Nuevas amistades 9.4% 32.8% 25.0% 32.8%
Que mi familia llevara mejor la enfermedad 32.8% 23.4% 14.1% 29.7%

Econdmicas

Laborales

Mas tiempo de ocioy TL

Apoyo psicolégico

Mas apoyo de mis amistades

Nuevas amistades

H Mucho M Poco

M Nada

21.9%

29.7%

29.7%

32.8%

32.8%

Que mi familia llevara mejor la
29.7%
enfermedad

NS/NC

Gréfica 4.9: ;,Qué necesidades tiene usted que le ayudaria a llevar mejor la enfermedad de su familiar?
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Acciones para llevar mejor la enfermedad de su familiar

Tglbla 4.10: ¢ Qué hace para llevar mejor la enfermedad de su fa- o
miliar?

Buscar informacion 22.6%
Participar activamente enfermedad 29.0%
Vivir el dia a dia 66.1%
No pensar en la enfermedad 43.5%
Habituarme a vivir con la enfermedad 69.4%
Hacer mucho deporte 11.3%
Realizar actividades ludicas 17.7%
Sigue mi vida igual que antes 21.0%

Buscar informacion 22.6%

Participar activamente enfermedad 29.0%

Vivir el dia a dia 66.1%

No pensar en la enfermedad 43.5%

Habituarme a vivir con la enfermedad 69.4%

Hacer mucho deporte . 11.3%

Realizar actividades ludicas - 17.7%

Sigue mi vida igual que antes 21.0%

Gréfica 4.10: ; Qué hace para llevar mejor la enfermedad de su familiar?
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Persona con la que habla abiertamente el/la enfermo/a de su enfermedad,
segun la opinion de su familiar

Tabla 4.11: ; Con quién habla abiertamente la persona enferma de su enfermedad?

Mucho Poco Nunca NS/NC
Pareja 81.3% 7.8% 4.7% 6.3%
Hijo 39.1% 4.7% 6.3% 50.0%
Hija 20.3% 7.8% 6.3% 65.6%
Padre 17.2% 18.8% 10.9% 53.1%
Madre 34.4% 23.4% 6.3% 35.9%
Hermano 28.1% 21.9% 6.3% 43.8%
Hermana 43.8% 7.8% 9.4% 39.1%
Amigos/as 35.9% 29.7% 6.3% 28.1%
Vecinos/as 23.4% 18.8% 20.3% 37.5%
Otros familiares (primos/as, tios/as...) 34.4% 25.0% 7.8% 32.8%
La asociacion 64.1% 3.1% 4.7% 28.1%

Pareja
Hijo

Hija

Padre
Madre
Hermano
Hermana
Amigos/as

Vecinos/as

Otros familiares
(primos/as, tios/as..)

Laasociacion

™ Mucho " Poco B Nunca ' NS/NC

Grafica 4.11: ; Con quién habla abiertamente la persona enferma de su enfermedad?
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¢, Se realiza la familia las pruebas para conocer si tienen la mutacion?

Tabla 4.12: ; Se han hecho sus familiares las pruebas para ver si tienen la enfermedad?

Si No Pr:eaf(i:eérrzglgo Proximamente NS/NC
Padre 39.1% 9.4% 0.0% 1.6% 50.0%
Madre 46.9% 10.9% 0.0% 1.6% 40.6%
Hijo 25.0% 10.9% 1.6% 7.8% 54.7%
Hija 20.3% 7.8% 0.0% 6.3% 65.6%
Hermano 39.1% 9.4% 3.1% 3.1% 45.3%
Hermana 34.4% 9.4% 0.0% 3.1% 53.1%
Tia 14.1% 14.1% 0.0% 6.3% 65.6%
Tio 23.4% 10.9% 0.0% 7.8% 57.8%
Primo 17.2% 14.1% 1.6% 6.3% 60.9%
Prima 15.6% 17.2% 0.0% 6.3% 60.9%
padre [SSNN 0.4% 6% 50.0%
Madre [ 10.9% 6% 40.6%
Hio  [INNZSN 10.9%1'6h 54.7%
Hija | 203%  7.8% 63% 65.6%
Hermano [ 9.4%3'1& 453%
Hermana [EAZN o.4% 30 53.1%
Tia | 141% @ 14.1% 63% 65.6%
Tio | 234%  10.9% |[7.8% 57.8%
primo  [NIZ2%000  14.1% l'eh 60.9%
prima SIS 172%  BE% 60.9%
mSi No Prefieren no hacersela B Proximamente NS/NC

Grafica 4.12: 4 Se han hecho sus familiares las pruebas para ver si tienen la enfermedad?
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¢Anima a sus familiares a realizarse las pruebas para ver si tienen la enfer-

medad?

Tabla 4.13: ;Anima a sus familiares a
realizarse las pruebas para ver si tienen
la enfermedad?
N %

Si 38 59,4%

No 13 20,3%
NS/NC 13 20,3%
Total 64 100,0%

NS/NC
20,3%

Si

59,4%

Gréfica 4.13: ¢ Anima a sus familiares a realizarse

las pruebas para ver si tienen la enfermedad?

Diagnostico Genético Preimplantacional (DGP)

Tabla 4.14: ; Cree conveniente realizar el DGP?

N %
Si, deberia costearla la Seguridad Social 58 90,6%
Es una decision muy personal que tiene que tomarla la pareja 6 9,4%
Total 64 100,0%

tiene que tomarlo la pareja

Es una decisién muy personal que
yp q l 0.4%

Grafica 4.14: 4 Cree conveniente realizar el DGP?
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¢,Coémo vive el resto de su familia la enfermedad?

Tabla 4.15: ; Cémo vive el resto de su familia la enfermedad?

N %
Bien, nos hemos adaptado a vivir con la enfermedad 47 | 73,4%
Mal, supone demasiados cambios 8| 12,5%
Mal, no nos adaptamos a ella 5 7,8%
NS/NC 3 4,7%
Otros 1 1,6%
Total 64 | 100,0%

Bien, nos hemos adaptado a vivir con la
enfermedad

Mal, supone demasiados cambios

Mal, no nos adaptamos a ella

NS/NC

Otros

B s
. 7,8%
I 4,7%

I 1,6%

Grafica 4.15: 4 Cémo vive el resto de su familia la enfermedad?
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Situacion laboral en la que se encontraba cuando le diagnosticaron la enfer-

medad a su familiar

Tabla 5.1: ¢ En qué situacion laboral se en-

contraba cuando le diagnosticaron la en-| N %
fermedad a su familiar?

Administracién publica 10 15,6%
Empresa privada 20 31,3%
Auténomo 7 10,9%
Desempleo 12 18,8%
Estudiando 1 1,6%
Otra 11 17,2%
NS/NC 3 4,7%
Total 64 100,0%

Adminisstracién publica
Empresa privada
Auténomo

Desempleo

Estudiando

Otra

NS/NC

N 109%

I 188%

B o16%

I 17,2%

B 473

Gréfica 5.1: ¢ En qué situacioén laboral se encontraba cuando le diagnosticaron la enferme-

dad a su familiar?
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Necesidad de flexibilidad laboral para atender a su familiar

Si
20,3%

Tabla 5.2: En el caso de que estuviera
trabajando cuando le diagnosticaron
la enfermedad a su familiar, ;necesito

mas flexibilidad durante su jornada?
N %

Si 13 20,3%

No 30 46,9%

NS/NC 21 32,8%

Total 64 100,0%

Gréfica 5.2: En el caso de que estuviera traba-
jando cuando le diagnosticaron la enfermedad a
su familiar, ¢necesitdé mas flexibilidad durante su
jornada?

Cambios laborales debido a la enfermedad de su familiar

Si
10,9%

Tabla 5.3: ¢Ha tenido que cambiar de
empleo debido a la enfermedad de su
familiar?
%

Si 7 10,9%

No 45 70,3%
NS/NC 12 18,8%
Total 64 100,0%

Gréfica 5.3: ¢Ha tenido que cambiar de empleo
debido a la enfermedad de su familiar?
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Pérdida de oportunidades laborales debido a la enfermedad de su familiar.

Si
14,1%

Tabla 5.4: ;Ha perdido oportunidades

laborales debido a la enfermedad de su
familiar?

N %
Si 9 14,1%
No 44 68,8%
NS/NC 1 17,2%
Total 64 100,0%

Gréfica 5.4: ¢ Ha perdido oportunidades laborales
debido a la enfermedad de su familiar?

Cambio de trabajo o reduccion de la jornada laboral debido a la enfermedad
de su familiar.

Si

Tabla 5.5: ¢ Ha tenido que cambiar de trabajo
o reducir su jornada laboral debido a la enfer-
medad de su familiar?

N %
Si 4 6,3%
No 47 73,4%
NS/NC 13 20,3%
Total 64 100,0%

Gréfica 5.5: ¢ Ha tenido que cambiar de trabajo o
reducir su jornada laboral debido a la enfermedad
de su familiar?
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Portadores/a asintomaticos/as

Segun los datos que observamos, el 25% de los/as familiares encuesta-
dos son portadores/as asintomaticos. Es decir, entre dos y tres de cada diez
familiares, tienen la mutacion.

Tabla 6.1: ¢ Es portador/a asintoma-
tico/a?
N %
Si 16 25,0%
No 48 75,0%
Total 64 100,0%

Gréfica 6.1: ¢ Es portador/a asintomatico/a?

¢ Cree que es necesario que los familiares se realicen las pruebas para
conocer si son portadores/as?

Tabla 6.2: ¢ Ve usted necesario que los
familiares de las personas enfermas
se realicen las pruebas para conocer
si son portadores?

N %
Si 14 21,9%
NS/NC 2 3,1%
Total 16 25,0%

Gréfica 6.2: Ve usted necesario que los familia-
res de las personas enfermas se realicen las prue-
bas para conocer si son portadores?
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381

Tabla 6.3: Ahora que conoce el resultado de su pruebas, si tuviera que volver a decidir
si realizarsela, ¢ qué decision tomaria?

N %
Realizarme las pruebas 14 21,9%
NS/NC 2 3,1%
Total 16 25,0%

NS/NC - 3,1%

Grafica 6.3: Ahora que conoce el resultado de sus pruebas, si tuviera
que volver a decidir si realizarsela, ¢ qué decision tomaria?

¢,Como le ha afectado saber que es portador de AhTTR en su vida diaria?

Tabla 6.4: ; Como le ha afectado estos resultados en su vida?

N %
Al principio mal, pero me he adaptado 7 10,9%
Bien, porque estoy muy controlado/a por los médicos 6 9,4%
NS/NC 3 4.7%
Total 16 | 25,0%

Al principio mal, pero me he adaptado —%
Bien, porque estoy muy controlado/a
por los médicos

Gréfica 6.4: ; Como le ha afectado estos resultados en su vida?
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¢, Coémo sera para el futuro, conocer que es portador/a?

Tabla 6.5: ;Como sera para su futuro
conocer que es portador/a?

N %
Positivo 1" 17,2%
Negativo 1 1,6%
NS/NC 4 6,3%
Total 16 25,0%

o
1,

Negativ

Gréfica 6.5: ;Como sera para su futuro conocer
que es portador/a?

Ascendiente que le ha trasmitido la enfermedad

Tabla 6.6: ¢ Sabe quién le ha trasmitido
la enfermedad?

N %
Padre 8 12,5%
Madre 6 9,4%
NS/NC 2 3.1%
Total 16 25,0%

Pad

Ma
dre

NS/
NC

* I

9,4%

12,5%

Grafica 6.6: ;Sabe quién le ha trasmitido la en-

fermedad?

Apoyo familiar que reciben los/as portadores/as

Tabla 6.7: _S_,u mayor o
apoyo familiar

Padre 23.1%
Madre 46.2%
Pareja 61.5%
Hijo 23.1%
Hija 15.4%
Familiar 30.8%

Padre

Madre

Pareja

Hijo

Hija

Familiar

23.1%

23.1%

15.4%

30.8%

46.2%

61.5%

Tabla 6.7: Su mayor apoyo familiar en estos mo-

mentos
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ANEXO 7. CUESTIONARIO NIVEL 2 (PROFESIONALES SANITARIOS)

NIVEL 2

N¢ DE ORDEN:

Fecha: / /2018

de Huehvd

CUESTIONARIO SOBRE LA POLINEUROPATIiA AMILOIDOTICA FAMILIAR

(ENFERMEDAD DE ANDRADE)

Montérdez Santos, I (Coord.)

El cuestionario pretende recoger informacion, de los profesionales sanitarios de
Valverde del Camino con la intencidn de hacer un andlisis de necesidades de las
personas que padecen Amiloidosis hereditaria por transtiretina (Enfermedad de
Andrade) en el foco de Valverde del Camino (Espafia).

La informacidn que nos proporcione es de gran importancia para el estudio.

GRACIAS POR SU COLABORACION

INSTRUCCIONES:
Para contesta marque con una X las respuestas que elija. En el caso de que no esté
de acuerdo con las respuestas que se dan NO SENALE NADA. Si lo desea, escriba en

el apartado correspondiente las cuestiones que completan su explicacion.

Todos los datos que se obtengan seran tratados de manera andénima conforme a la
Ley Orgénica 15/1999, de 13 de diciembre de Proteccion de Datos de caracter

personal y estan a su disposicion.

Para informacion o dudas: imonterdez@gmail.com
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ANEXO 7. CUESTIONARIO NIVEL 2 (PROFESIONALES SANITARIOS)

DATOS SOCIODEMOGRAFICO DE LA PERSONA QUE REALIZA EL CUESTIONARIO

1. Persona que realiza el cuestionario

1. Medico/a de AtenCiON PrimMari@... oo viviriiniiieiiiiiiriiieieiieseenieneeneenns [
2. Médico/a especialiSta........vvuiriiiiiiii i ]
Especialidad:
T = o1 10 0 = 5 2= TR ]
4, Trabajador/a SOCIAl.........cceveeieeeeeeeeererrrrrrreeeeeeeeeeeeeeeeaeeeaaeaeeeas ...
5. PSICOI0G0/a...ciieeeirrenrrrreenns ..
6. Personal de adminiStraCion..........cuvuueeiirineeririiieeeiiriin e s s s esnaans (-
7. Otro/a:
2. Sexo
L MUJB [
7 o 1101 o P ]
3. Edad
1. anos.

4. Centro donde desarrolla su trabajo

ubhwWwN =

Centro de Salud ......oviviiiii i
Hospital comarcal (Hospital de Riotinto)

Hospital provincial (Hospital Juan Ramon JIMEéNnez)......c.cvvvvvvveniinnennn. [
Hospital regional (Hospital Virgen del ROCIO).......ccvvvviiiiriiniiiiiiiiinanns ]
(04 /o T PP —

5. Numero de afios que lleva desarrollando su profesion

anos.

CUESTIONES SOBRE EL CONOCIMIENTO DE LAS ENFERMEDADES RARAS

6. ¢Ha oido hablar alguna vez de las enfermedades raras?

3.

NS/NC...
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7. éCree que en su formacion académica, le proporcionan suficiente informacion
sobre enfermedades raras?

PLNE

CUESTIONES SOBRE EL CONOCIMIENTO DE LA ENFERMEDAD DE ANDRADE

9. ¢Ha oido hablar de la Enfermedad de Andrade ?

L = PO TR —
b [ TP —
TR V=4 (o (-

10.éHa atendido, dentro de sus funciones profesionales, a pacientes con la
enfermedad de Andrade?

En caso afirmativo, ¢Qué necesidades le preocupa mas de estos pacientes?

B =Y [ o7 T
. Sociales........coeveinnnns

. Psicoldgicas...
. Laborales
. Otras,

UuhWNH

11.¢Cree que tiene la informacion suficiente sobre la enfermedad (PAF),para
desarrollar adecuadamente su trabajo?
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12.¢Estaria dispuesto/a a formarse en esta enfermedad (PAF), si su centro de
trabajo estuviera dispuesto a proporcionarsela?

13.¢{Conoce usted, si en su zona de trabajo, existe un foco de personas afectadas
por esta enfermedad?

L BN Sttt ettt r e — e e e e [
2 1 T —
3 NS/NC ittt et aaaa (-

1.1.En caso afirmativo, épuede indicarnos qué localidad es?

14..Conoce si existen profesionales expertos en esta enfermedad?

1.1.En caso afirmativo, {puede indicarnos donde y quienes?

15.Si usted tuviera que tratar a una persona con la enfermedad de Andrade, y no
tuviera informacion suficiente, ¢Como actuaria, donde recurriria?

16..Qué otras cuestiones podria ayudar a subsanar las necesidades de estas
personas?
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17.¢Cree que es imprescindible la FORMACION en este tema?

1.1.¢Coémo lo articularia?

18.¢{Cree que es imprescindible la COORDINACION ENTRE PROFESIONALES en
este tema?

1.1.£Coémo lo articularia?

19.¢Cree que es imprescindible la INVESTIGACION en este tema?

1.1.¢Coémo lo articularia?

20.0bservaciones, sugerencias, comentarios:
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MUCHAS GRACIAS

Fuente: Elaboracién propia (Montérdez Santos, )
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ANEXO 8. DATOS CUESTIONARIO NIVEL 2 (PROFESIONALES SANITARIOS)

Profesional que realiza el cuestionario

Tabla 1.1: Profesional que realiza el cuestionario

N %
Médico/a Atencién Primaria (AP) 12 33,3%
Medico/a Atencion Especializada (AE) 6 16,7%
Enfermero/a 10 27,8%
Trabajador/a Social 1 2,8%
Personal de administracion 2 5,6%
Otros 5 13,9%
Total 36 100,0%

Medico/a AP
Medico/a AE
Enfermero/a
Trabajador/a Social

Personal de administracion

e —. 3%
I 16,7%

. 27,8%
B 2s%

P 56
P 13,9%

Gréfica 1.1: Profesional que realiza el cuestionario

Sexo

Tabla 1.2: Sexo

N %
Mujer 24 66,7%
Hombre 12 33,3%
Total 36 100,0%

Grafica 1.2: Sexo
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Edad
18-34
Tabla 1.3: Edad
N %
18-34 afios 3 8,3%
35-49 afios 11 30,6%
50-64 afios 12 33,3%
NS/NC 10 27,8%
Total 36 100,0%
Media 47,08

Grafica 1.3: Edad

Centro donde desarrolla su trabajo

Tabla 1.4: Centro donde desarrolla su trabajo

N %
Centro de salud 28 | 77,8%
ng;)ltal Juan Ramon Jiménez(H- 5 13.9%
Hospital Virgen del Rocio (HVR) 1 2,8%
Otro 2 5,6%
Total 36 | 100,0%

centrode salud | 778%

Hospital Provincial o
™ I %

Hospital regional

[
(HVR) LR

otro [l s5.6%

Gréfica 1.4: Centro donde desarrolla su trabajo
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Anos que llevan ejerciendo su profesion
En la muestra que hemos recogido existen profesionales que llevan en

la profesion desde 2 anos (min) a 38 afios (Maximo), la media de afios que
llevan en su profesion es de 22,82 afios (desv.tip.10.489)

Conocimiento sobre enfermedades raras

Tabla 2.1: ;Ha oido hablar alguna vez de
las enfermedades raras?

N %
Si 36 100,0%
Total 36 100,0%

Informacion en profundidad sobre las enfermedades raras en su formacion
académica

NS/NC ——

2,8% si
Tabla 2.2: ;Cree que su formacion acadé- 83%
mica le proporciona suficiente informacion
sobre enfermedades raras?
N %
Si 3 8,3%
No 32 88,9%
NS/NC 1 2,8%
Total 36 100,0%

Gréfica 2.2: ¢Cree que su formacion académica
le proporciona suficiente informacion sobre enfer-
medades raras?



392 ANEXO 8. DATOS CUESTIONARIO NIVEL 2 (PROFESIONALES SANITARIOS)

Conocimiento sobre centros de referencia de enfermedades raras

Tabla 2.3: ; Sabe si existen centros de referencia sobre enfermedades raras?
N %

Si 3 8,3%

Si, pero no lo suelo consultar 14 38,9%

No 13 36,1%

NS/NC 6 16,7%

Total 36 100,0%

No

36,1%

Gréafica 2.3: 4 Sabe si existen centros de referencia sobre ER?

Conocimiento de la existencia de la Enfermedad de Andrade

La totalidad de las personas encuestadas (100%) dicen haber oido hablar
de la Enfermedad de Andrade.

Atencién profesional a pacientes con Enfermedad de Andrade

Tabla 3.1-A: ¢ Ha atendido a pacientes con la En- Tabla 3.1-B: ;Qué necesidades le preocupa mas

fermedad de Andrade? de estos pacientes?
N % N
Si 33 91.7% Médicas 83.3%
No 3 8.3% Sociales 36.7%
Total 36 100.0% Psicologicas 53.3%
Laborales 33.3%
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\

Médicas; 83.3%

Si

91,7% Sociales; 36.7%

Psicoldgicas;
53.3%

Laborales; 33.3%

-

Grafico 3.1: ¢ Ha atendido a pacientes con la Enfermedad de Andrade? ;Qué necesidades le preocu-

pan mas de estos pacientes?

Informacion suficiente sobre la Enfermedad de Andrade para desarrollar su

trabajo

Tabla 3.2: ;Cree que tiene suficiente
informacién de PAF, para desarrollar
su trabajo?

N %
Si 1" 30,6%
No 24 66,7%
NS/NC 1 2,8%
Total 36 100,0%

Gréfica 3.2: ;Cree que tiene suficiente informa-
cién de PAF, para desarrollar su trabajo?
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Disposicion de los profesionales a formarse sobre la enfermedad

Tabla 3.3: ¢ Estaria dispuesto a for-
marse en esta enfermedad, si su
centro de trabajo estuviera dispuesto
a proporcionarsela?

N %
Si 32 88,9%
No 2,8%
NS/NC 3 8,3%
Total 36 100,0%

No
2,8%

Grafica 3.3:¢Estaria dispuesto a formarse
en esta enfermedad, si su centro de trabajo
estuviera dispuesto a proporcionarsela?

Conocimiento de un foco endémico en su zona de trabajo

Tabla 3.4: ;Conoce usted si en su
zona de trabajo existe un foco de
personas afectadas por PAF?

N %
Si 35 97,2%
NS/NC 1 2,8%
Total 36 100,0%

Grafica 3.4: ;Conoce usted si en su zona de tra-
bajo existe un foco de personas afectadas por
PAF?
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¢, Conoce la existencia de profesionales expertos de PAF?

395

NS/NC
8,3%

Tabla 3.5: ;,Conoce si existen profesio-
nales expertos en esta enfermedad?

N %
Si 28 77,8%
No 5 13,9%
NS/NC 3 8,3%
Total 36 100,0%

Gréfica 3.5: ¢ Conoce si existen profesionales ex-

pertos en esta enfermedad?

Donde acudiria para tratar enfermos de esta patologia si no tuviera informacion

Tabla 3.6: Si usted tuviera que tratar a una persona con la enfermedad de
Andrade y no tuviera informacion suficiente ; Como actuaria?

Varios (Asoc, medico

s, bibliografia) [ >22%

Pediriainformacién y aayuda a otros compafieros _ 11,1%

Literatura médica - 5,6%

Redessociales - 2,8%

ns/ne [ 222%

N %
Asociacion 11,1%
Consulta especializada hospitalaria 9 25,0%
Varios (Asociacién (Asoc), médicos, bibliografia) 8 22,2%
Pediria informacioén y ayuda a otros compafieros 4 11,1%
Literatura médica 2 5,6%
Redes sociales 1 2,8%
NS/NC 8 22,2%
Total 36 100,0%
asociacion [N 111%
Consulta especializada hospitalaria [N 25.0%

Gréfica 3.6: Si usted tuviera que tratar a una persona con la enferme-
dad de Andrade y no tuviera informacion suficiente ¢ Como actuaria?
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Aspectos que piensan los profesionales que podrian ayudar a solventar las
necesidades de las personas con esta patologia

Tabla 3.7: ;Qué otras cuestiones podrian ayudar a subsanar las necesidades de estas
personas?”
N %

Informacion, genética 1 2,8%
Acelerar tramites de derivacion especialista 2 5,6%
Difusion existencia de la Asociacion 1 2,8%
Otros 2 5,6%
Es muy importante y muy eficaz la labor que hace ASVEA 1 2,8%
Mejor conocimiento de la enfermedad 1 2,8%
Ayuda a domicilio, ayuda econdmica e informacion sobre su enfermedad | 1 2,8%
Asesoramiento laboral y legal 1 2,8%
Conocer antecedentes familiares 1 2,8%
Enfoque multidisciplinar 1 2,8%
NS/NC 24 | 66,7%
Total 36 | 100,0%

*pregunta abierta codificada

Informacidn, genética l 2,8%
Acelerar tramites de derivacion especialista - 5,6%
Difusion existencia de la Asociacion l 2,8%
Otros - 5,6%
Es muy importante y muy eficaz la labor que hace ASVEA l 2,8%
Mejor conocimiento de la enfermedad l 2,8%
Ayudaa domicio, ayuda economica ye informacion sobre... l 2,8%
Asesoramiento laboral y legal l 2,8%
Conocer antecedentes familiares l 2,8%

Enfoque multidisciplinar l 2,8%

Ns/nC g

Gréfica 3.7: ¢ Qué otras cuestiones podrian ayudar a subsanar las necesidades de estas personas?
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Importancia de la formacion en la Enfermedad de Andrade
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S_NS/NC
5,6%

Tabla 3.8-A: ;Cree que es imprescin-
dible la formacién sobre este tema?

N %
Si 34 94,4%
NS/NC 2 5,6%
Total 36 100,0%

Gréfica 3.8-A: ¢ Cree que es imprescindible la for-

macién sobre este tema?

Tabla 3.8-B: ;,Cémo lo articularia?*

N %

Desde el equipo de referencia mandando informacion a interesados y 1 2 89
afectados via email entre otras =
Con profesionales expertos que diesen sesiones formativas tanto en 1 2 89
Atencion Primaria (AP) como Atencion Especializada (AE) =
Hacer reuniones de reciclaje al menos 2 veces al afio sobre PAF 2 5,6%
Realizar cursos de formacion 2 5,6%
La informacion si, pero la formacion en casos concretos 1 2,8%
Al menos 1 medico y 1 DUE de referencia en contacto con Asoc, y o

. 1 2,8%
Centro de referencia
Através de la Consejeria de Salud 1 2,8%
Nivel centro de salud 1 2,8%
NS/NC 26 72,2%
Total 36 100,0%

*pregunta abierta codificada
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Importancia de la coordinacién entre profesionales

\_NS/NC
2,8%
Tabla 3.9-A: ;Cree que es imprescindible
la coordinacién entre profesionales en este
tema?
N %
Si 35 97,2%
NS/NC 1 2,8%
Total 36 100,0%

Gréfica 3.9-A: ;Cree que es imprescindible la
coordinacion entre profesionales en este tema?

Tabla 3.9-B:¢ Cémo lo articularia?*

N %
Multidisciplinar 5 13,9%
Mas contacto entre primaria y especializada 1 2,8%
Creando enlaces interprofesionales accesibles y eficaces 2 5,6%
Histo_ri’a de Salu_d L’inca Digital acceso méQicos y Due de AP y AE, 1 2.89%
también las derivaciones a especialistas o interconsultas ’
Como en cualquier otra patologia 1 2,8%
Facilitar el contacto de centro de salud-centro de referencia para
dudas o consultas ! 2.8%
NS/NC 25 69,4%
Total 36 | 100,0%

*pregunta abierta codificada
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Importancia de la investigacion en la Enfermedad de Andrade
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NS/NC
5,6%

Tabla 3.10-A: ¢ Cree que es imprescin-
dible la investigacion sobre este tema?

N %
Si 34 94,4%
NS/NC 2 5,6%
Total 36 100,0%

Grafica 3.10-A: ;Cree que es imprescindible la

investigacion sobre este tema?

Tabla 3.10-B:;,Cémo lo articularia?*

N %

Enfocado al tratamiento y diagndstico 1 2,8%
Grupos de trabajo 1 2,8%
Financiacion por parte de la Industria 1 2,8%
Financiacion de la Administracion a la Investigacion 2 5,6%
Seria inte.resant.e ql.J’e los médicos de AP formaran parte de algun 1 2.89%
grupo de investigacion ’
Como en otras muchas enfermedades 1 2,8%
Colaborgcién Asociacion de pacientes-Centro de Salud-Centro de 1 28%
referencia '
NS/NC 28 | 77,8%
Total 36 | 100,0%

*pregunta abierta codificada






ANEXO 9. CUESTIONARIO NIVEL 3 (POBLACION GENERAL)

NIVEL 3

N DE ORDEN:

%
Qi

Fecha: / /2018

(A rellenar por la organizacion)

Tniversidad
de Huelvd

CUESTIONARIO SOBRE LA POLINEUROPATiA AMILOIDOTICA FAMILIAR

(ENFERMEDAD DE ANDRADE)

Montérdez Santos, I (Coord.)

El cuestionario pretende recoger informacion, de la poblacion de Valverde del
Camino con la intencidon de hacer un andlisis de necesidades de las personas
que padecen Amiloidosis hereditaria por transtiretina (Enfermedad de

Andrade) en el foco de Valverde del Camino (Espafia).

La informacién que nos proporcionéis, es de gran importancia para el

estudio.

GRACIAS POR SU COLABORACION

INSTRUCCIONES:
Para contesta marque con una X las respuestas que elija. En el caso de que no
de acuerdo con las respuestas que se dan NO SENALE NADA. Si lo desea,

ba en el apartado correspondiente las cuestiones que completan su explicacion.

Todos los datos que se obtengan seran tratados de manera anénima conforme
a la Ley Organica 15/1999, de 13 de diciembre de Proteccién de Datos de

caracter personal y estan a su disposicion.

Para informacion o dudas: imonterdez@gmail.com

401
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DATOS SOCIODEMOGRAFICOS DE LA PERSONA QUE REALIZA EL CUESTIONARIO

1. Persona que realiza el cuestionario

1. EStUAIANTE. coe it [
b 1= - Te (o £ TS ]
3. Desempleado/a......cvviriiiiiiiiii —
F R o307 £ TRUTT TR TP UPTTPT (-
2. Sexo
1.
2.
3. Edad
1.

4. Poblacién de residencia

1.

5. Nivel de estudios

1. SiN @SEUAIOS. cu ettt e [
2. Ensefianza obligatoria.......ovviiuiiiiiiiic —
3. Estudios de bachillerato........c.oooiiiiiiii —
4. EStUdiOS UNIVEISIEArIOS. . vt e e e eneens 1
5. EStudios de POSGrado.......ouuiuiuiriininiiieiiiieeiste e see e ee e —
6. Estudios de doctorado..........coeeuiiiiiiiiiiiiii ]
72 L 501 —

CUESTIONES SOBRE EL CONOCIMIENTO DE LAS ENFERMEDADES RARAS

6. ¢Ha oido hablar de las enfermedades raras?

6.1.En caso afirmativo. ¢éComo las definiria?
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7. ¢Cree que existe suficiente informacion sobre las enfermedades raras?

8.1.En caso afirmativo, ¢Como la ha obtenido?

8. ¢Conoce si en su localidad de residencia, existe algun foco endémico (personas con
la enfermedad) de alguna enfermedad rara?

1.
2.
3

En caso, afirmativo: éQué enfermedad es?

9. ¢Donde acudiria si le dicen que padece una enfermedad rara?

onkruwnr

10.¢Conoce algun Centro, Institucion, Profesionales, que se ocupen de las
enfermedades raras?

) g
B o PP —
B NS /N C ittt e —

12.1.En caso afirmativo, sefiale cual:
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15. ¢Qué necesidades cree que tienen las personas con enfermedades raras? (

)

. Sanitarias................
. Sociales .....ocvvviinnnns
. Econdmicas...

1
]
e LADOTAIES. e —
1
]

B =2 ol o T | o= 1= PP
. Otras(especCifiqUEIASs).....uiuirieiiiiiiii i

AU hAWNE

CUESTIONES SOBRE EL CONOCIMIENTO DE LA ENFERMEDAD DE ANDRADE

11.¢Ha oido hablar de la Enfermedad de Andrade (PAF)?

12.¢{Cree que existe suficiente informacion sobre la Enfermedad de Andrade?

1. Si....

9.1.En caso afirmativo, ¢Cémo la ha obtenido?

13..Conoce algun trabajo o estudio relacionado con la Enfermedad de Andrade?

13.1.En caso afirmativo, sefiale cual:
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14.¢{Cree que es importante la EDUCACION Y FORMACION sobre este tema?

En caso que lo vea necesario, ¢Por qué? Sefale alguna razon:

17. Observaciones, sugerencias:

MUCHAS GRACIAS

Fuente: Elaboracién propia (Montérdez Santos, 1)
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Persona que realiza el cuestionario

Tabla 1.1: Persona que realiza el cuestionario

N %
Estudiante 5,0%
Trabajador/a 12 60,0%
Desempleado/a 15,0%
Otro/a 20,0%
Total 20 100,0%

Estudiate

Trabajador/a

Desempleado/a

Otro/a

B s0%

15,0%

Gréfica 1.1: Persona que realiza el cuestionario

Sexo

Tabla 1.2: Sexo

N %
Mujer 17 85,0%
Hombre 3 15,0%
Total 20 100,0%

Grafica 1.2: Sexo

407
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Edad

Tabla 1.3: Edad

N %
18-34 afios 25,0%
35-49 afios 12 60,0%
50-64 afios 3 15,0%
Total 20 100,0%
Media 39,10

Grafica 1.3. Edad

Poblaciéon de residencia

Tabla 1.4: Poblacién de residencia

N %
Valverde 19 95,0%
Huelva 1 5,0%
Total 20 100,0%

Huelva
5,0%

Grafica 1.4: Poblacién de residencia
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¢, Cual es su nivel de estudios?

Tabla 1.5: Nivel de estudios

Sinestudios [l 10,0%
Ensefianza obligatoria [ 15,0%
Estudios de bachillerato [ 15,0%
Estudios Universitarios [N 30,0%
Estudios de posgrado [ 10,0%
Estudios de doctorado - 5,0%

otros [ 15,0%

N %

Sin estudios 2| 10,0%
Ensefianza obligatoria 3| 15,0%
Estudios de bachillerato 3| 15,0%
Estudios Universitarios 6| 30,0%
Estudios de posgrado 2| 10,0%
Estudios de doctorado 1 5,0%

Otros 3| 15,0%
Total 20| 100,0%

Grafica 1.5: Nivel de estudios
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¢, Ha oido hablar de las enfermedades raras?

Tabla 2.1-A: ;Ha oido hablar de las
enfermedades raras (ER)?
N %
Si 17 85,0%
No 3 15,0%
Total 20 100,0%

Gréfica 2.1: ¢ Ha oido hablar de las enfermedades
raras?

Tabla 2.1-B: En caso afirmativo, como las definiria?*

N %
Enfermedades que afectan a pequefios nive-
les de poblacién y de las que en su mayoria 1 5,0%
solo existen tratamientos experimentales
Enfermedades poco comunes y conocidas en 3 15,0%
la sociedad
Enfermedades diferentes 1 5,0%
Enfermedades dg un bajo porcentaje de ca- 4 20,0%
s0s y no se estudian igual
Enfermedades que se dan en un numero infe- 1 5 0%
rior o igual a 1/1000.000 personas e
Enfermedades que necesitan mucha investi- 1 5 0%
gacion para curarse e
NS/NC 9 45,0%
Total 20 100,0%

*pregunta abierta codificada




¢ Existe suficiente informacion sobre las enfermedades raras?
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Tabla 2.2-A: ;Cree que existe sufi-
ciente informacioén sobre las ER?

N %
No 19 95,0%
NS/NC 1 5,0%
Total 20 100,0%

411

NS/NC
5,0%

Gréfica 2.2: Cree que existe suficiente informa-

cion sobre las ER?

Tabla 2.2-B: En caso afirmativo,  Como la ha obtenido?

N %
Por ASVEA 1 5,0%
Medios informativos 1 5,0%
NS/NC 18 90,0%
Total 20 100,0%
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Conocimiento sobre la existencia de focos endémicos en su poblacion

Tabla 2.3-A: ¢ Conoce si en su loca-
lidad existe algun foco endémico de
alguna enfermedad rara?
N %

Si 16 80,0%

No 2 10,0%
NS/NC 2 10,0%
Total 20 100,0%

Grafica 2.3: ¢Conoce si en su localidad existe
algun foco endémico de alguna ER?

Tabla 2.3-B: En caso afirmativo, ¢qué enfermedad es?

N %
Fibrosis Pulmonar Idiopatica 12 60,0%
Enfermedad de Andrade 3 15,0%
Andrade, Kawasaki y Sindrome de Asperger 1 5,0%
NS/NC 4 20,0%
Total 20 | 100,0%




INMACULADA MONTERDEZ SANTOS

¢, Doénde acudiria si le dicen que padece una enfermedad rara?

Tabla 2.4: ; Donde acudiria si le dicen que padece una ER?

413

N %
Medico/a Atencién Primaria 17 85,0%
Asociaciones de enfermos 2 10,0%
Otro 1 5,0%
Total 20 100,0%

Medico Atencidén
o P 85,0%
Primaria

Asociacionesde
0,
enfermos - 10,0%

otro [ 5,0%

Tabla 2.4: ; Donde acudiria si le dicen que padece una ER?
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Conocimiento sobre centros o instituciones de enfermedades raras

NS/NC _—
5,0%

Tabla 2.5-A: ;Conoce algun centro, insti-
tucion, que se ocupen de las ER?

N %
Si 4 20,0%
No 15 75,0%
NS/NC 1 5,0%
Total 20 100,0%

Grafica 2.5-A: ¢ Conoce algun centro, institucion,
que se ocupen de las ER?

Tabla 2.5-B: En caso afirmativo, sefiale cual.

N %
Asociacion de Valverde 4 20,0%
NS/NC 16 80,0%
Total 20 100,0%

Necesidades de las personas con enfermedad rara, segun la poblacion

Tabla 2.6. Necesidades que cree que tienen las

personas afectadas por una enfermedad rara Sanitarias _o.o%
%* Sociales _ 55.0%

. o

Sanitarias 90.0% econcmices [ s
Sociales 55.0%

Econdémicas 50.0% taborates [N 350%
Laborales 35.0% Psicolégicas _ 50.0%

Psicolégicas 50.0%

Tabla 2.6. Necesidades que cree que tienen las
*Pregunta multirrespuesta personas afectadas por una enfermedad rara
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¢, Coémo daria a conocer las enfermedades raras a la sociedad?
Tabla 2.7: ; Como daria a conocer las enfermedades raras a la sociedad?*
N %
Campanfas informativas medios comunicacion 25,0%
Visualizacion personas gfectaqas mgdiar.ffe las .asociac.ic,mes de pacientes, 1 50%
el fomento de la educacion, la investigacion, la innovacion profesional. ’
Con mucha naturalidad y toda la informacién posible, mientras mas mejor 1 5,0%
Campanas informativas desde colegios a lugares de trabajo 2 | 10,0%
Necesitamos mas informacion 1 5,0%
Publicidgd, formacion desde colegios a Universidades, charlas y folletos 3 | 15.0%
informativos ’
Dando a conocer sus sintomas para ayudar a los enfermos y familiares 1 5,0%
NS/NC 6 | 30,0%
Total 20 | 100,0%

*pregunta abierta codificada

Conocimiento sobre la Enfermedad de Andrade

Tabla 3.1: ;Ha oido hablar de la Enfer-
medad de Andrade?
N %
Si 17 85,0%
No 3 15,0%
Total 20 100,0%

Gréfica 3.1: ¢ Ha oido hablar de la Enfermedad de

Andrade?
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Existencia de suficiente informacion sobre la Enfermedad de Andrade

NS/NC
5,0%

Tabla 3.2-A: ;Cree que existe suficien-
te informacion sobre la Enfermedad de
Andrade?

N %
No 19 95,0%
NS/NC 1 5,0%
Total 20 100,0%

Gréfica 3.2-A: ; Cree usted que existe suficiente
informacion sobre la Enfermedad de Andrade?

Tabla 3.2-B: En caso afirmativo, ;Cémo la ha obtenido?

N %
Asociacion, medios de comunicacion e internet 1 5,0%
NS/NC 19 95,0%
Total 20 100,0%

Conocimiento sobre estudios relacionados con esta enfermedad

Tabla 3.3: ;Conoce algun trabajo o estu-
dio relacionado con la PAF?

N %
Si 2 10,0%
No 17 85,0%
NS/NC 1 5,0%
Total 20 100,0%

Gréfica 3.3: ¢ Conoce algun trabajo o estudio rela-
cionado con la PAF?

Importancia de la educacion y la formacion
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El 100% de las personas encuestadas considera importante que exista
educacion y formacion sobre el tema de las enfermedades raras.

Tabla 3.4: *; Por qué ve necesaria la educacion y la formaciéon en ER?

N %

La mejor manera para el conocimiento de necesidades es a través del 2 10.0%
conocimiento. e
Fomento de la educacion en general y especializacion de profesionales 1 5,0%
Para obtener mayor informacién 3 15,0%
Para averiguar el foco de la enfermedad y su prevencion 3 15,0%
Un pueblo que es foco endémico de esta patologia deberia conocer las o

o 1 5,0%
caracteristicas de esta enfermedad
Para detectarla a tiempo y ayudar a quien la padece 1 5,0%
NS/NC 9 | 45,0%
Total 20 | 100,0%

*pregunta abierta codificada












