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El concepto de “enfermedades raras” es el término espafol por el que se ha
traducido “rare diseases”, aunque también se utilizan sinbnimos como

“‘enfermedades de baja prevalencia”, “minoritarias” o “poco frecuentes” que se

adaptan mejor a la traduccion.

No obstante, a lo largo de este trabajo se emplearan dichos términos

indistintamente.
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RESUMEN

El padecimiento de una enfermedad rara en la edad pediatrica genera gran
sufrimiento tanto para la persona afectada como para su entorno familiar, debido,
principalmente, al gran desconocimiento de estas patologias. Dicho padecimiento se
acomparia de la demora del diagnostico y la escasez de recursos especificos. Sus
particulares necesidades inciden en todas las esferas de su vida, no obstante, no
suelen ser adecuadamente atendidas desde el Sistema Sanitario Espariol.
Paralelamente, los cuidadores tienen que afrontar su compleja e inesperada
situacion acompafiada de la incertidumbre sobre la evolucion y el futuro de su hijo
careciendo de una atencion sanitaria integral. Ademas, dichas afecciones provocan
incomprension en la sociedad ocasionando el consecuente aislamiento de estas
familias. En la actualidad, los déficits surgidos en la atencion sanitaria se suplen con
la atencién y el apoyo, sobre todo, emocional por parte de las asociaciones,
destacandose la labor de FEDER (Federacion Espafiola de Enfermedades Raras).
Sin embargo, continda siendo necesario garantizar una atencion sanitaria integral
desde un enfoque biopsicosocial. Por ello, con este estudio se pretende ampliar el
conocimiento de las enfermedades de baja prevalencia manifestadas durante la
edad pediatrica, detectando sus necesidades y analizando la atencion sanitaria
recibida en Espafia, finalizando con una propuesta de mejora centrada en el ambito

de Atencién Primaria e incluyendo la intervencion del trabajador/a social sanitario.

PALABRAS CLAVE: Enfermedades raras, edad pediatrica, familias, atencion

sanitaria, enfoque biopsicosocial, Sistema Sanitario Espafiol, trabajo social sanitario.
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ABSTRACT

Enduring a rare disease throughout pediatric age (<14 years) comes with a suffering
for both the person affected themselves and their families, mainly due to the little
information available about these pathologies, which can lead to worry and
uncertainty about their futures and wellbeing. This state worsens since the delay in
the diagnostic and the lack of specific resources. Their particular needs meet every
area that compounds their life, however, they are not often taken care of in an

adequate manner, with an adequate impact, by the Spanish Sanitary System.

Additionally, the incomprehension of these diseases that lies among society can
contribute to the social withdrawal that encounters the families involved. Nowadays,
social organizations and associations (like the Spanish Federation of Rare Diseases
(FEDER)) play an important and significative role by fulfilling, mostly, an emotional
support that health care services seem not to safeguard enough. Nevertheless, it is
still imperative to guarantee a comprehensive health care system based in a
biopsychosocial approach. Thus, the present study pretends to deepen the
knowledge related to rare diseases manifested in pediatric age children, detecting
their needs and analysing the sanitary health care provided by the state, ending with
an improvement suggestion focused in the field of Primary Attention, including the

role of the medical-social worker.

KEY WORDS: Rare disease, pediatric age, families, sanitary health care,

biopsychosocial approach, Spanish Sanitary System, medical-social work.
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1. INTRODUCCION

El Sistema Nacional de Salud debe garantizar una atencion integral y ofrecer una
continuidad asistencial independientemente del nivel en el que los usuarios sean
atendidos. Su nivel basico e inicial es la Atencién Primaria, encargada de asegurar
desde un enfoque biopsicosocial la globalidad y continuidad de la asistencia a lo
largo de toda la vida del paciente, ofreciendo unos servicios de calidad y
favoreciendo la coordinacion entre los sectores implicados, ademas de ser el

encargado de actuar como gestor y coordinador de casos. (1)

Sin embargo, “la actividad asistencial se ha ido estructurando con unos criterios de
rentabilidad que no resultan ser los mas idoneos para atender a las personas

afectadas por enfermedades raras”. (2)

Se considera enfermedades raras aquellas que tienen una baja incidencia,
debiéndose encontrar por debajo de 5 casos por cada 10.000 habitantes en la
Comunidad Europea, segun consta en el Primer Plan de Accién Comunitaria sobre
las enfermedades poco comunes aprobado en 1999. Sin embargo, no existe un
acuerdo comun respecto a su delimitacion por lo que existen diferencias con otros

paises que no forman parte de la Unién Europea. (3)

A pesar de su infrecuencia hay un gran nimero de personas afectadas. La

Organizacion Mundial de la Salud (OMS) calcula que un 7% de la poblacién mundial
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las padecen y, concretamente, se estima que en Espafia hay mas de 3 millones de

afectados. (4)

La mayoria de estas afecciones surgen durante la edad pediéatrica, concretamente

en la infancia, debido a la alta frecuencia de enfermedades de origen genético. (3)

Existiendo una alta mortalidad infantil, ya que las patologias de base genética son la
tercera causa, después de los accidentes y el cancer, ocasionando ademas el 50%

de los fallecimientos antes de los 15 afios. (5)

Las enfermedades poco frecuentes se caracterizan por presentar una diversidad de
patologias y sintomas, con un curso clinico crénico, siendo en numerosas ocasiones
degenerativas, con una gran complejidad diagnostica repercutiendo en el
desconocimiento de su tratamiento. Ademas, la mayoria de ellas generan diversas

discapacidades ocasionadas por multiples consecuencias funcionales. (3) (6)

La comunicacion del diagnéstico se produce con gran demora. Los pacientes son
sometidos a multitud de pruebas sin obtener una respuesta adecuada a su
situacion. Esto es debido, principalmente, por la escasa investigacion y el
consecuente desconocimiento médico de la evolucién y el prondstico, acompafiado
del déficit formativo de los profesionales sanitarios en relacion con dichas

patologias. (2)
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Las dificultades mencionadas anteriormente se incrementan cuando el paciente y su
familia reside en una poblacién lejana a los grandes centros de especialidades en
enfermedades raras, que ademas son escasos, ocasionando el denominado

“peregrinaje doloroso” (2)

El impacto ocasionado tras el padecimiento de una enfermedad durante la edad
pediatrica, y, ademas, con las dificultades afiadidas que conlleva al ser de baja
prevalencia, requiere ofrecer un seguimiento continuado de los aspectos evolutivos,

enfocado en la familia y en su adaptacion a la nueva situacion. (2)

Por lo tanto, las enfermedades de baja prevalencia implican un alto nivel de

exigencia sociosanitaria. (2)

1.1. Contextualizacién sobre las politicas de atencién sanitaria

alcanzadas a nivel Europeo y Nacional:

La iniciativa y creacion de politicas y acciones centradas en la atencion de este
colectivo en la Unién Europea comenzo6 el 1 de diciembre de 1999, con la
aprobacion del primer “Plan de Accion Comunitaria sobre las Enfermedades poco
comunes, incluidas las de origen genético”. Posteriormente, a partir del aiilo 2000 se
desarrollo entre otros, el proyecto EUROPLAN, donde se realizaron diversas

recomendaciones para implementar planes de accion en los paises miembros,
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aprobando posteriormente un compromiso de disponer de un Plan de Enfermedades

Raras para el afio 2013. (5)

En Espafia la primera iniciativa surgio en 2006 con la Ponencia del Senado,
mediante una Comisién conjunta entre Sanidad y Consumo y Trabajo y Asuntos
Sociales que durante 1 afio analiz6 la situacion de las personas con enfermedades
raras, declarando la necesidad de que las Comunidades Autonomas se coordinaran

a través de un Plan Nacional que se encargara de gestionar todos los recursos. (6)

Después, en 2007, el Pleno del Senado aprob6 un informe en el que solicitaba al
Gobierno poner en marcha un Plan de Accion para combatir las Enfermedades

Raras. (7)

Posteriormente, en 2009 se cred en Burgos el Centro de Referencia Estatal de
Atencion a Personas con Enfermedades Raras y sus Familias (CREER) adscrito al
Ministerio de Sanidad y Politica Social. Ademas, en el mismo afio se aprobé a nivel
nacional la Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud

desarrollada por el Ministerio de Sanidad y Politica Social. (7)

A nivel autonémico se han ido desarrollando paulatinamente diferentes planes de
atencion sanitaria, siendo el primero de ellos, el Plan de atencion a personas

afectadas por enfermedades raras de Andalucia 2008-2012.

Actualmente, centrandonos en la Comunidad de Madrid se encuentra vigente el
Plan de Mejora de la Atencion Sanitaria a Personas con Enfermedades Poco

Frecuentes de la Comunidad de Madrid. 2016-2020.
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Con la realizacion de este estudio y a través de una revision bibliografica, se
pretende, en primer lugar, profundizar en las necesidades que presentan las familias
afectadas por una enfermedad de baja prevalencia manifestada durante la edad
pediatrica en Espafia y, posteriormente, conocer qué se esta haciendo para mejorar
la atencién sanitaria de dichos pacientes y sus familias a nivel autonémico,
concretamente en la Comunidad de Madrid, con el objetivo de comprobar si dicho
colectivo esta siendo adecuadamente atendido desde un enfoque biopsicosocial.
Finalmente, se elabora una propuesta que contribuye a mejorar la calidad de la
atencion mediante la inclusion del trabajador social sanitario como gestor de casos

desde el nivel de Atencién Primaria de Salud.

10
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2. METODOLOGIA

La metodologia seleccionada ha sido la revision bibliografica con el fin de poder
profundizar en el conocimiento de las Enfermedades Raras y su situacion actual en
Espafia, concretamente en el contexto sanitario. Para ello, primeramente, se han
revisado diversas publicaciones a través de la pagina web de la Federacién
Espafiola de Enfermedades Raras — FEDER. Dentro de ella, también se han
revisado diversos documentos del Observatorio sobre enfermedades raras —

OBSER.

Uno de los estudios méas importantes y que mas repercusion ha tenido dentro del
ambito de las enfermedades raras ha sido el Estudio ENSERIo, sobre la situacion de
Necesidades Sociosanitarias de las personas con Enfermedades Raras en Espafia,
editado en 2009. Sin embargo, presenta una limitacion para este estudio puesto que

la muestra engloba tanto a menores como adultos afectados y sus familias.

Posteriormente, para continuar profundizando en las particularidades que conlleva la
afeccién de dichas patologias en la edad pediatrica, asi como las caracteristicas de
la atencion sanitaria desde Atencion Primaria, se han utilizado diferentes bases de
datos para seleccionar los articulos de revista mas adecuados a la investigacion
iniciada, escogiendo los mas recientes, acotados desde el afio 2005 hasta la

actualidad.

Se han utilizado las siguientes bases de datos:

11
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- Dialnet, seleccionando el filtro de busqueda: articulos de revista y las palabras

clave: enfermedades raras, pediatria.

- Scielo, seleccionando los siguientes filtros de busqueda, base de datos: articulos.

Materia: enfermedades raras.

- ELSEVIER, seleccionando la busqueda en Ciencias de la Salud, y la Revista

Atenciéon Primaria.

Una vez realizada la pertinente blsqueda se han descartado aquellos articulos que

se centraban en el estudio de alguna patologia especifica.

No obstante, también se tuvo en cuenta otra de las limitaciones como es la escasez
de estudios publicados sobre esta tematica y mas aun, si nos centramos en la

poblacién de edad pediétrica.

Finalmente, se ha analizado la normativa existente en materia de sanidad,
especifica para la atencion de enfermedades raras, concretamente en la Comunidad
de Madrid, con el objetivo de, primeramente, averiguar qué politicas en materia de
sanidad se esta llevando a cabo para la atencion de dichas enfermedades para
poder determinar si dicho colectivo esta siendo correctamente atendido desde un
enfoque biopsicosocial. Para ello, principalmente se ha utilizado el documento Plan
de Mejora de la Atencidon Sanitaria a Personas con Enfermedades Poco Frecuentes

de la Comunidad de Madrid. 2016-2020. También se han revisado el Estudio

12
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ENSERIo 2, un modelo sanitario para la atencion a las personas con Enfermedades
Raras en las Comunidades Autonomas de Madrid, Catalufia, Andalucia, Comunidad
Valenciana, Extremadura y Comunidad de Murcia, editado en 2013, y el Mapa de

politicas sociosanitarias de EPF, publicado en 2016 y actualizado en 2017.

13
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3. RESULTADOS

Los pacientes en edad pediatrica que padecen enfermedades crénicas presentan
importantes demandas relacionadas con sus necesidades sociosanitarias, médicas
y de apoyo psicosocial. El padecimiento de dichas afecciones repercute

directamente tanto sobre su entorno familiar como sobre la sociedad en general. (8)

No obstante, las consecuencias variaran dependiendo de los aspectos clinicos y de
la edad del paciente, considerandose el primer afio de vida como el mas critico
debido a la posibilidad de contraer graves afectaciones en el crecimiento y
desarrollo. Posteriormente, durante la etapa escolar, estos pacientes pueden
presentar alteraciones en su proceso de socializacién debido a su discapacidad,
ademas suelen tener numerosas ausencias y hospitalizaciones frecuentes.
Siguiendo el ciclo vital, al llegar al periodo de adolescencia, su percepcion de
imagen corporal y desarrollo de independencia pueden verse afectadas por la

patologia y su tratamiento. (8)

En definitiva, el padecimiento de una enfermedad crénica durante la edad pediatrica
influye en que puedan sentirse diferentes, incrementando el riesgo de desarrollar

problemas conductuales y de fracaso escolar. (8)

Ademas, la repercusion en el entorno familiar, y concretamente en sus cuidadores,

ocasiona un impacto mayor al tratarse de un enfermo menor de edad. (8)

14
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Sin embargo, aunque el padecimiento de una enfermedad de baja prevalencia en
edad pediatrica puede compararse en cierto modo al resto de enfermedades
pediatricas cronicas al compartir algunas necesidades comunes, las dificultades a
las que se enfrentan estos pacientes y familias con enfermedades poco frecuentes
son diferentes, puesto que suelen sufrir altos grados de discapacidad acompafiados
de grandes limitaciones para conseguir atencion en recursos especificos,
incrementando la carga de los cuidadores, acompafiado de cambios laborales, falta

de tiempo y aislamiento social. (6) (8) (9) (10)

Otra de las diferencias significativas es que los cuidadores de una enfermedad

minoritaria asumen el cuidado de por vida. (9)

Dichas dificultades aumentan considerablemente cuanto mas infrecuente es la

enfermedad y mas grave es la situacién del afectado. (10)

Ademas de las limitaciones y secuelas que originan dichas enfermedades, los
afectados y sus familias se tienen que enfrentar a una compleja situacion
caracterizada por el desconocimiento e incomprension social hacia sus necesidades
especificas, y a la insuficiente respuesta sociosanitaria, acompafada por la escasez

de recursos idoneos para su adecuada atencion. (10)

Algunos autores identifican una relacion significativa entre la minoria de edad de la
persona afectada y los costes de oportunidad de sus cuidadores principales,
ocasionandoles pérdida de oportunidades de empleo, formacion, reduccién de su

jornada laboral y disposicion de menos tiempo libre, repercutiendo en sus

15



U Universitat Oberta uoc.edu
c de Catalunya

condiciones socioecondmicas, con la dificultad afiadida de tener que costearse los

servicios, medicamentos y tratamientos no financiados. (6) (9)

Durante el proceso de conseguir un diagnéstico, estimado en una duracion
aproximada de 5 afos, la mayoria de los afectados experimentan situaciones de
desinformacion y angustia, acompafiada generalmente por una importante falta de
confianza en los servicios sanitarios, que en muchas ocasiones no les da una
respuesta efectiva. Sin embargo, estas dificultades no cesan tras la llegada del
diagndstico ya que, en ocasiones, se encuentran que no se canalizan ni se dan
respuesta a las necesidades globales que presentan como paciente y familia. Por
ello, la atencién sanitaria no solo se debe centrar en el diagnéstico y el tratamiento
clinico, sino que se debe garantizar también la atencién de los aspectos

psicosociales. (6) (9) (10)

Lo mencionado anteriormente justificaria que para poder ofrecer una adecuada
atencion sanitaria de las enfermedades minoritarias resulta indispensable que se
reconozca su especificidad y se elaboren estrategias desde una perspectiva
integral, centrada en la atencion holistica, contemplando las necesidades médicas,

psicoldgicas y sociales siguiendo el modelo biopsicosocial. (2) (6) (9) (10)

A nivel bioldgico, brindando atencion al cuadro clinico de signos y sintomas que
presente la patologia; a nivel psicoldgico, enfocado en la vivencia de la enfermedad

de baja prevalencia teniendo en cuenta el contexto social y ambiental; y a nivel

16
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social, a través del estudio del entorno en el que se desarrolla la enfermedad, asi
como la deteccion de los factores favorecedores o perjudiciales para el tratamiento,
y las consecuencias que inciden directamente en otros ambitos de la vida social.

(10)

Las principales conclusiones extraidas de la ponencia del Senado 2007, segun
sefala FEDER en el Estudio ENSERIo, teniendo en cuenta que las dificultades a las
gue tienen que enfrentarse tanto los menores afectados como sus familias se
derivan de las particulares caracteristicas que presentan las enfermedades poco
frecuentes, destacan: el desconocimiento y desinformacién; complejidad etioldgica,
diagndstica y evolutiva; alta morbi-mortalidad; grandes niveles de discapacidad y
dependencia; ausencia de terapias acordes; aumento de la carga familiar y
econdmica, asi como problemas relacionados con los ambitos educativo y laboral.

(10)

Por lo tanto, es necesario conocer las necesidades especificas y las caracteristicas
de la atencion sociosanitaria que reciben los pacientes y sus familias, ya que la

calidad de esta atencion va a influir en el desarrollo de su vida cotidiana. (6) (10)

17
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El Estudio ENSERIo realizado por FEDER refleja que un “47,3% de la muestra esta
insatisfecha con la atencion sanitaria recibida, principalmente por el
desconocimiento de la enfermedad por parte de los profesionales sanitarios, por la
inadecuacion de los tratamientos prescritos, por la descoordinacion entre servicios
sanitarios y entre administraciones o por los desplazamientos que hay que realizar
para recibir el tratamiento que se necesita”. Ademas, afnade que “en muchos casos
se considera que, aungue los servicios sanitarios son adecuados, falla la relacion
con el profesional médico, que, desde la mirada de los afectados por enfermedades
infrecuentes, no necesariamente empatiza con ellos ni tiene en especial
consideracion la especificidad de la enfermedad ni la angustia que implica la falta de

informacion.” (10)

Ante esta dificil situacion, los pacientes y familiares perciben, tal como consta en el
Estudio ENSERIio de FEDER que “las enfermedades raras provocan miedo y

desesperanza en los profesionales sanitarios, por la imposibilidad de cura y porque
necesitan mas tiempo de atencioén; tiempo que dichos profesionales no disponen y

tienden a emplear con pacientes menos complejos y con mejor prondstico”. (10)

No obstante, también hay que considerar la percepcion de los profesionales
meédicos, que, al encontrarse ante una enfermedad nueva, de diagndstico complejo,
de la que no tienen conocimiento suficiente, careciendo de recursos para afrontarla
les provoca un incremento de estrés, pudiendo sentirse en ciertas ocasiones

“incomprendidos” por los pacientes y sus familias. (10)

18
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La relacion médico-paciente y familia es muy importante, destacando que “el
mantenimiento de una buena relacion, honesta, y compasiva entre el menor, su
familia y el personal de pediatria es fundamental, no sélo para el bienestar y
satisfaccion de la persona enferma y su familia, sino también para aumentar la

adherencia al tratamiento y mejorar la evolucion de la enfermedad”. (9)

A través del Estudio ENSERIo se recogen una serie de deficiencias detectadas en el
ambito sanitario que merman la calidad de su atencion: falta de protocolos y/o
modelos de atencion y derivacion, insuficiente e inadecuada coordinacién interna y
externa, escasos medicamentos y otros productos sanitarios financiados por la

Seguridad Social. (10)

Ademas de la deteccion de necesidades y deficiencias en la atencion sanitaria de
las enfermedades raras en edad pediatrica y sus familias, también se han

enumerado diversas propuestas de mejora.

Destacando que brindar apoyo psicoldgico y emocional a los pacientes de
enfermedades raras, atendiendo sus propias circunstancias personales, familiares y
sociales, es clave para ayudarles a sobreponerse y afrontar adecuadamente su
situacion, evitando situaciones de sobrecarga. Ademas, indica que diversas
asociaciones expresan la necesidad de que se preste atencion de psicélogos y

trabajadores sociales. (6) (10)

19
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En los estudios revisados, tanto las familias como los profesionales detectan las
mismas necesidades de obtener informacion clara, mantenimiento de coordinacion,
asi como establecimiento de protocolos de comunicacion entre los propios

profesionales y otros centros. (5)(7)(8)(9)(10)

Concretamente para mejorar el sistema sanitario y consecuentemente la vida de los
pacientes y sus familias, seria adecuada la integracién de equipos multidisciplinares,
incorporando ademas de los profesionales médicos y enfermeria, al psicélogo, al
trabajador social y al gestor de casos, para poder dar una mejor respuesta adaptada
a los aspectos clinicos, al manejo, coordinacion de visitas y los aspectos

psicosociales. (2) (9)

En relacion a ello, el Estudio OBSER sobre “situacion socio-sanitaria y educativa de
menores con enfermedades poco frecuentes en Espafia” especifica desde la
perspectiva del trabajo social, se considera necesario que después del diagnéstico
se derive al paciente al trabajador social, recogiendo también una serie de
propuestas de mejora, en primer lugar, considera de gran importancia garantizar
informacion clara tanto a las familias como a los diferentes ambitos relacionados,
destacando el sanitario y educativo, en cuanto se detecte alguna enfermedad
infrecuente, aclarando que en la actualidad el mayor soporte es asociativo. No
obstante, destaca la importancia de una figura que se dedique a la asistencia y el

asesoramiento de las familias. (9)

20
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Los datos que muestran los estudios realizados contribuyen a la necesidad de
establecer mejoras en la atencion sanitaria y la coordinacion tanto intra como
interinstitucional en Espafia, y continuar evaluando la calidad de la atencion

prestada.

Posteriormente, se ha revisado el Plan de Mejora de la Atencion Sanitaria a
Personas con Enfermedades Poco Frecuentes de la Comunidad de Madrid. 2016-

2020. (5)

Su objetivo general es “Mejorar la atencion a las personas con enfermedades poco
frecuentes para contribuir a la disminucion de la morbimortalidad y la mejora de su
calidad de vida, a través de una atencion sanitaria integral”, desarrollandose en

diferentes objetivos especificos. (5)

Dentro de sus lineas estratégicas y seleccionando aquellas que son de interés para
este trabajo, se destaca las siguientes: Atencidén Sanitaria. Unidades de Experiencia,
Centros, Servicios y Unidades de Referencia; Coordinacion interinstitucional para
una atencion integral, asi como, investigacién, formacion, y, participacion y

asociacionismo. (5)

De las lineas estratégicas anteriormente destacadas nos centramos en desarrollar
concretamente las que mas nos interesan en relacion con las necesidades

detectadas, la de “atencion sanitaria” y la de “coordinacion interinstitucional”.

21
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A continuacion, se detallan los objetivos y acciones establecidos en la “Atencion

Sanitaria. Unidades de Experiencia, Centros, Servicios y Unidades de Referencia”

(5).

Tabla 1. Objetivos y acciones propuestos de la linea estratégica: Atencion

Sanitaria. Unidades de Experiencia, Centros, Servicios y Unidades de

Referencia.

- Contar con equipos de profesionales
con experiencia que presten atencion
multidisciplinar para el diagnéstico,

tratamiento y seguimiento.

- Mejorar la organizacion y la
coordinacién de los equipos
multidisciplinares y entre los distintos

niveles asistenciales.

Identificaciéon y actualizacion de las
Unidades de Experiencia, recursos
clinicos, y de laboratorios especializados
disponible en la web de la Comunidad de
Madrid.

Impulso de rutas asistenciales por
enfermedad o grupos con necesidades
comunes, que favorezcan una atencion
de equidad y facilite la coordinacion
asistencial, asi como la colaboracion en
red con otras Comunidades y la Unién
Europea.

Deteccion de oportunidades que den
mejor respuesta a los casos de
sospecha de enfermedad poco frecuente

sin diagnostico.
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- Contemplar la multidisciplinaridad
de los tratamientos de forma
integrada o coordinada con las

Unidades de Experiencia.

- Facilitar la continuidad terapéutica

en el entorno del paciente, ofreciendo

uoc.edu

Impulso de la gestién de casos que
facilite una adecuada coordinacién de la
atencion.

Identificacién de profesionales como
referentes del paciente para facilitar la
coordinacion de la asistencia.
Implicacién de trabajo social de los
distintos ambitos (Atencién Primaria,
Hospitales, Servicios Saociales) en la
atencion a este colectivo.

Inclusién de la asistencia a los afectados
con movilidad reducida en los planes de

telemedicina.

Coordinacién de atencion temprana,
rehabilitacion, fisioterapia, logopedia,
terapia ocupacional y otras terapias a
través del equipo multidisciplinar

asistencial.
Atencion psicolégica a las personas

afectadas y sus familias que lo precisen.

Estudio del entorno para adecuar la

continuidad terapéutica del paciente.
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asesoramiento en los diferentes
entornos (domicilio, escuela, trabajo)
y garantizar el seguimiento por parte

del equipo profesional.

- Compartir conocimiento en red.

Formacién a familiares y cuidadores

para facilitar la continuidad terapéutica.

Seguimiento evolutivo por parte del
equipo multidisciplinar para la
continuidad terapéutica en el entorno del

paciente.

Promocién de la participacion y
coordinacioén de los Centros, Unidades
de Experiencia y otros recursos para ser
incluidos en la Red Europea de

Referencia.
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Finalmente, se detalla la linea estratégica de “Coordinacion interinstitucional para

una atencion integral” enumerando los objetivos y acciones planteadas. (5)

Tabla 2. Objetivos y acciones propuestos de la linea estratégica: Coordinacion

interinstitucional para una atencién integral

- Coordinar los distintos
organismos e instituciones

autonémicas involucradas

- Mejorar la adecuacion de los
informes médicos y de
cuidados para facilitar la

valoracion de la discapacidad,

Crear un modelo de coordinacion con servicios

sociales.

Integracion de los datos de los sistemas de
informacién de ambas Consejerias para facilitar

la coordinacioén de la asistencia.

Difusion de la informacién sobre valoracion y
atencion de la dependencia entre los

profesionales del Servicio Madrilefio de Salud.

Difusion de las Guias de Recomendaciones para
la valoracion de la discapacidad publicadas por la

Consejeria de Politicas Sociales y Familia.

25



U Universitat Oberta uoc.edu
c de Catalunya

dependencia y/o necesidad de
atencion temprana, asi como  Facilitar la comunicacién entre profesionales de
la adaptacién del entorno los distintos &mbitos de atencion.
laboral y la inclusién
educativa.
Coordinacién para la conciliacion de la vida de los

afectados y sus familias

- Potenciar y desarrollar
herramientas para la
capacitacion en cuidados
sanitarios, apoyo emocional y

Desarrollo de programas de formacién y apoyo al
fomento de la autoayuda de

cuidador
las personas cuidadoras de
pacientes con una
enfermedad poco frecuente.
- Colaborar en sensibilizacion,
informacién y educacion Colaboracién y participacion de profesionales
sanitaria, con el entorno asistenciales en talleres, coloquios y eventos en

educativo, social y laboral a aguellos centros y entornos donde se precise la
través de charlas, talleres, integracion de personas con enfermedades poco
medios de comunicacion, etc. frecuentes.

y con la ciudadania,
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contribuyendo a aumentar

visibilidad y reconocimiento.

- Establecer la coordinacion
entre profesionales de los
diferentes sistemas y
servicios involucrados en la
atencion temprana de los
menores en situaciéon de
discapacidad, o en riego de

padecerla.

uoc.edu

Derivacion, tras la deteccion, hacia una
intervencion temprana orientada a potenciar su
capacidad de desarrollo y bienestar, que posibilite
su integracién en el medio familiar, escolar y
social, asi como su autonomia personal de la
forma mas normalizada posible.

Mejora del intercambio de informacién con el
Centro Regional de Coordinacién de la
Valoracién Infantil (CRECOVI)

Acceso a la informacion sobre recursos y
servicios de Atencion Temprana en cada una de
las Comunidades Auténomas, sobre desarrollo
infantil, alteraciones de desarrollo y menores con
una enfermedad poco frecuente en situaciéon de
dependencia o en riesgo de padecerla.

Difusion de los circuitos de derivacion a los
diferentes dispositivos y recursos (educativos,
sociales, otros) mas convenientes para los

pacientes con enfermedades poco frecuentes.
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- Impulsar la colaboracion
entre organizaciones
existentes para compartir
conocimiento y favorecer el

trabajo en red.

uoc.edu

Identificacién de los profesionales expertos en
enfermedades poco frecuentes ubicados en la

Comunidad de Madrid.

Promover el encuentro y comunicacion entre
profesionales expertos de la Comunidad de

Madrid.
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4. DISCUSION

Los estudios revisados destacan la importancia de modificar el enfoque de la
atencion sanitaria prestada a los afectados por enfermedades de poca frecuencia y
sus familias, manifestando diversos déficits en la asistencia sanitaria prestada en
Espafa. Las investigaciones realizadas estan sirviendo para concienciar a la
sociedad permitiendo que se elaboren planes de mejora, como el de la Comunidad

de Madrid.

Las investigaciones muestran que mientras que principalmente la preocupacion del
personal médico se centra en la propia patologia desde un enfoque puramente
clinico, las familias y afectados se centran en el padecimiento que les ocasiona. Sin
embargo, se considera necesario garantizar una atencion sanitaria desde ambos
enfoques para que esta sea de calidad y la satisfaccion y bienestar de los pacientes

y familiares se incremente.

La inclusion del trabajador social sanitario desde Atencion Primaria de Salud,
resultaria beneficioso para mejorar la calidad de la atencién prestada, garantizando
una vision holistica desde un enfoque biopsicosocial y potenciando ademas la

humanizacién de la asistencia.

Tal como destacan los estudios revisados la coordinacion y potenciacion del trabajo

en red es imprescindible para mejorar la calidad de la atencion y garantizar la
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continuidad asistencial, para ello se propone la implementacion de un Gestor de

Casos.

La gestion de casos ofrece una vision holistica e integral centrada en el estudio de
la incidencia de los factores biopsicosociales y del entorno, asi como sus redes de
apoyo, para tratar de fomentar la autonomia y colaboracion de los afectados y sus
familias, valorando previamente sus necesidades para tratar de maximizar su
bienestar y calidad de vida. Ademas, se encarga de organizar los servicios
necesarios, facilitando de manera coordinada el acceso a los recursos mediante la

activacion de un trabajo en red. (11)

Dicha perspectiva presenta distintas ventajas como la potenciacion del trabajo en
equipo, el favorecimiento de la organizacion y coordinacion intrainstitucional e
interinstitucional, el fomento de la intervencién en red, garantizar la humanizacién de
la atencion y la continuidad de la asistencia con el consecuente incremento de la

satisfaccion de los pacientes y sus familias. (11)

El trabajador social sanitario seria la disciplina que mejor se adaptaria en el
desempeiio de la Gestion de Casos propuesta, debido a su formacion académica y
Su vision biopsicosocial en el desempefio de su intervencién, priorizando la unicidad
del individuo a través del estudio de su situacion particular, tratando de potenciar su
autonomia, pero respetando su autodeterminacion. Ademas, interviene

conjuntamente sobre el entorno y estructuras sociales implicadas. (11)
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Ademas, el trabajador social sanitario de Atencién Primaria es la persona que se
debe encargar principalmente de ofrecer acompafamiento al paciente y su familia
durante todo el proceso, brindandoles apoyo psicosocial y emocional, favoreciendo
una adecuada adaptacion a su nueva situacion, ayudandoles en la reorganizacion
de la dinamica familiar, anticipando posibles dificultades y previniendo la aparicion
de posibles disfuncionalidades. Todo ello acompafado de otra serie de funciones, y
a través del trabajo en red mediante el mantenimiento de una coordinacién activa
tanto con Atencién Especializada como con asociaciones especializadas u otras

instituciones como la educativa

Por ello, se propone la creacién de un protocolo en Atencién Primaria de Salud para
estandarizar los procesos de atencidén de pacientes en edad pediatrica con
enfermedades de baja prevalencia, donde prime la importancia de la derivacién
directa al trabajador social sanitario para que pueda desempeifiar en otras funciones

la de gestor de casos.

Seria conveniente continuar realizando estudios recientes que evallen el impacto y
la calidad de la atencién sanitaria, detectando nuevas necesidades para poder

adaptar la asistencia a sus especificidades concretas.
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5. CONCLUSIONES

El padecimiento de una enfermedad cronica ocasiona un gran impacto y una
pérdida de equilibrio en la persona afectada y su entorno, agudizandose cuando la
persona afectada es un menor en edad pediatrica, y mas aun, si su afeccion es de
baja prevalencia. Teniendo en cuenta su especificidad y necesidades concretas,
repercute en todas sus areas vitales a nivel bioldgico, fisico y social, influyendo
directamente en su entorno familiar, teniendo que hacer frente a diferentes costes

de oportunidades.

Al tratarse en su mayoria de patologias de origen genético es frecuente que sus
progenitores puedan sentirse culpables. Asimismo, el gran desconocimiento y
desorientacion tanto sobre las causas como sobre la propia patologia puede

generarles frustracion y debilitar las relaciones familiares.

Teniendo en cuenta que se encuentran en un contexto arduo, donde predomina la
escasa investigacion clinica, la demora en el diagnéstico y el desconocimiento de
tratamientos, ocasionado principalmente por el desinterés de la Sanidad y
comparfiias farmacéuticas debido a su escasa rentabilidad. Todo esto ha ocasionado
gue la asistencia sanitaria esté menos estandarizada en comparacion con la
atencion de otras patologias de mayor frecuencia, generando la consecuente

insatisfaccion de estos pacientes y sus familias.

Sin embargo, en los ultimos afios se esta produciendo un avance debido al

incremento de la investigacion y a la realizacion de estudios centrados en la
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deteccion de las necesidades de este colectivo con el objetivo de producir mejoras
en la atencion desde diferentes ambitos y concretamente desde el sanitario.
Resultando de gran relevancia poder ofrecer una asistencia integral, a través de la
creacion de procedimientos y protocolos, mejora de la comunicacion y coordinacion
intra e interinstitucional y garantizar una atencion de calidad por un equipo
multidisciplinar, facilitando que los pacientes y sus familias dispongan de apoyo
emocional y social durante todo el proceso. Para su adecuada consecucion se
considera primordial la intervencién del trabajador social sanitario desde Atencién

Primaria de Salud.
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