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RESUMEN

Objetivo: Conocer el estado actual de desarrollo del
area teméatica del cuidador de las personas con
enfermedades raras y determinar las tendencias y los
retos para la investigacion en enfermeria. Métodos:
Revision integrada descriptiva, en la que se realizd
una busqueda en bases de datos Ovid, Oxford
University Press, Sage, Science Direct, limitada entre
los afios 2009 — 2020, utilizando términos MeSH y
DeCS como rare diseases, family caregiving, care,
caregivers, asi mismo se busco cruce con algunas
enfermedades especificas (Duchenne syndrome,
Lysosomal Storage disease, Genetic disorders,
MECP2 duplication syndrome). Resultados:
Emergen 3 temas de la tabulacién de los datos:
Respuestas emocionales que refieren como los
cuidadores pueden experimentar diversas
emociones. La necesidad de informacion profesional
clara y completa: los autores refieren necesitar
informacién clara sobre la enfermedad y el Ultimo
tema denominado las estrategias para afrontar la
situacion de cuidar como esa circunstancia en la que
los cuidadores, especialmente de nifios generar
estrategias para afrontar el cuidado de personas con
enfermedades raras. Conclusiones: Las
investigaciones muestran como los cuidadores de la
persona con enfermedad rara enfrentan grandes
desafios multidimensionales, siendo escasos los
estudios que describan especificamente como cuida
el cuidador principal. Por lo tanto, el iniciar la
investigacion del fenomeno permitird a Enfermeria
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construir, desde los ambitos profesionales, su avance
y acrecentar, en un futuro, la garantia de excelencia
en los cuidados de la persona con enfermedad rara
que limita la movilidad, consiguiendo asi que se haga
patente en los equipos interdisciplinarios.

Palabras clave: cuidadores, enfermedades raras,
enfermeria

ABSTRACT

Objective: To know the current state of development
of the thematic area of the caregiver of people with
rare diseases and to determine the trends and
challenges for nursing research. Methods:
Descriptive integrated review, in which a search was
carried out in Ovid, Oxford University Press, Sage,
Science Direct databases, limited between the years
2009 - 2020, using MeSH and DeCS terms such as
rare diseases, family caregiving, care, caregivers,
likewise, crossbreeding with some specific diseases
was sought (Duchenne syndrome, Lysosomal
Storage disease, Genetic disorders, MECP2
duplication syndrome). Results: Three themes
emerge from the data tabulation: Emotional
responses that refer to how caregivers can experience
various emotions. The need for clear and complete
professional information: the authors report needing
clear information about the disease and the last topic
called strategies to face the situation of caring as that
circumstance in which caregivers, especially of
children, generate strategies to face the care of people


https://orcid.org/0000-0002-2365-9858
https://orcid.org/0000-0001-6488-2231
https://orcid.org/0000-0003-2511-5923

Jiménez V/ Enfermeria Investiga Vol. 9 No. 3 2024 (Julio — Septiembre)

with rare diseases. Conclusions: Research shows
how caregivers of people with a rare disease face
great multidimensional challenges, with few studies
specifically describing how the main caregiver cares.
Therefore, initiating research into the phenomenon
will allow Nursing to build, from professional fields, its
progress and increase, in the future, the guarantee of

excellence in the care of people with a rare disease
that limits mobility, thus achieving becomes evident in
interdisciplinary teams.

Keywords: caregivers, rare diseases, nursing

INTRODUCCION

Si bien la enfermedad de baja prevalecia han existido
desde siempre, el uso del término enfermedades
raras (E.R.) es relativamente nuevo. El concepto
engloba un conjunto de enfermedades diversas, con
mayoria de base genética 80%, de baja prevalencia y
alto nivel de complejidad. El 65% de las E.R. son
graves y muy invalidantes, con el 50% de prondstico
vital de riesgo. En Colombia también se conocen
como ‘“enfermedad huérfana”, “enfermedad rara”
“enfermedad ultra huérfana” o “enfermedad olvidada”

Q).

En el mundo se han identificado entre 7,000 y 8,000
enfermedades raras. En Colombia se tiene
identificadas alrededor de 1.920 que se encuentran
incluidas en la resolucion 430 de 2013. En los Ultimos
afios, se ha avanzado en el conocimiento y estudio de
las enfermedades raras, sin embargo, segun una
publicacion de la Federacion Colombiana de
Enfermedades Raras (FECOER) "se evidencia la
necesidad del desarrollo urgente de trabajos en la
materia, con el fin de brindar a los afectados y sus
familias la proteccion y acceso a la salud que
necesitan"(2). La enfermedad rara puede ser
impredecible, requiere atencion constante y llega a
formar parte de la vida familiar, produciendo cambios
estructurales, procesuales y emocionales en la familia
y en el cuidador principal (3-5).

Las personas con enfermedades raras necesitan
apoyos para desarrollar actividades basicas y
avanzadas de la vida diaria, principalmente en su vida
doméstica 44%, desplazamientos 42% o movilidad
39%, mientras que sélo 1 de cada 10 no necesitaria
ningun tipo de apoyo, segun afirman los resultados
del Primer Estudio de Necesidades Sociosanitarias
de los Afectados por Enfermedades Raras (Estudio
ENSERIo). La investigacion, que ha contado con la
participaciéon de mas de 700 pacientes, “lo mas
habitual es que los apoyos continuos que se
requieran sean dispensados por los propios familiares
residentes en el hogar, principalmente los padres en
un 41%, pero también hermanos 17%, esposos/as
14% o abuelos 10%”. Asimismo, la media de
dedicacion en estos cuidados es de casi 5 horas
diarias, aunque el 43% asegura no necesitar apoyos
personales diarios. No obstante, entre los que si lo
precisan, en 42% lo necesita mas de 8 horas diarias.
Respecto a la intensidad de los apoyos que ha de
aplicar el cuidador principal, casi la totalidad dispone
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de menos tiempo libre como consecuencia del
cuidado, pero también en un 41% de los casos se han
perdido “oportunidades laborales”, en un 37% se ha
tenido que reducir la jornada laboral y en un 37% se
han perdido “oportunidades de formacion” (6).

El compromiso del cuidador principal con el cuidado
de las personas con enfermedades rara tiene una
duracion de afios, donde se enfrentaran a problemas
adicionales como el retraso del diagnostico, los
grupos de apoyo (si existe) estan geograficamente
dispersos, las habilidades, recursos de salud son
limitados y no siempre de total resolucion (7). Para
proporcionar un cuidado adecuado a las necesidades
del paciente los cuidadores principales deben realizar
cambios de las pautas de trabajo, los ingresos y las
responsabilidades domésticas (8).

A menudo requieren educacién adicional de la salud,
adquirir habilidades de cuidado e insumos desde
enfermeria méas alld de los requeridos normalmente
para proporcionar la crianza efectiva y satisfactoria de
la persona con enfermedad rara (9,10). Ante lo
mencionado, el objetivo de la investigacion es
conocer el estado actual de desarrollo del area
tematica del cuidado que da el cuidador a las
personas con enfermedades raras y determinar las
tendencias y los retos para la investigacion en
enfermeria.

METODO

Se llevé a cabo una revision integrativa de la literatura
gue implicé cuatro pasos: 1) Definir el objetivo de la
revisién; 2) Realizar la blsqueda bibliografica
(Consulta de bases de datos y fuentes documentales,
Establecimiento de la estrategia de busqueda,
Especificacion de los criterios de seleccion de
documentos); 3) Organizacion de la informacion; 4)
Redaccion del articulo (11). El objetivo planteado para
la revision fue, conocer el estado actual de desarrollo
del area tematica del cuidador principal de las
personas con enfermedades raras, determinar las
tendencias y los retos para la investigacion en
enfermeria. Se realiz6 una busqueda bibliografica,
consultando las bases Ovid, Oxford University Press,
Sage, Science Direct, limitando la bdsqueda entre los
afios 2009 — 2020, utilizando términos MeSH y DeCS
como rare diseases, family caregiving, care,
caregivers, asi mismo se busco cruce con algunas
enfermedades especificas (Duchenne syndrome,
Lysosomal Storage disease, Genetic disorders,
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MECP2 duplication syndrome). Se encontraron descriptores, de los que se obtuvo una muestra de 84
91,180 articulos, revisados y filtrados con base en los articulos, analizados posteriormente (Figura 1).

FIGURA 1. FLUJOGRAMA DEL PROCESO DE ELECCION DE LA LITERATURA

Términos de busqueda: Enfermedades raras (raras diseases), se cruza
con términos relacionados a la familia y el cuidado (family, care,
caregivers), asi mismo se buscd cruce con algunas de las enfermedades
especificas {(Duchenne sindrome, Lysosomal Storage disease, Genetic
disorders, MECP2 duplication sindrome)

Bases de datos consultadas: Ovid, Oxford
University Press, Sage, Science Direct

Ovid (N=30,408) OXf”%g;{g)ss (N= 1 | sage (N=19,499) Scieﬂﬂegfz{sigict (N=

Total articulos encontrados
N=91,180

Removiendo
anomalias N=84

Removien
duplicados* N=64

Filtrando fecha de publicacién
(2009-2019) N=36

r N

Criterios de inclusion y exclusién aplicados
Exclusién:

1. Articulos de reflexion

2. Ensayos

3. Articulos de opinién, cartas al editor y tesis

Inclusién:
1. Tipo de enfermedad
2. Cuidado familiar
3. Estudio cualitative

N=36

o J

Critica CASPe:
N=28

*Se eliminaron los articulos duplicados en las
Bases de Datos consultada

Se prosiguié con la organizacion de la informacion exclusion: articulos de reflexion, ensayos, articulos de
eliminacion de los articulos duplicados, en primer opinion, cartas al editor y tesis, quedando con 36
lugar, los duplicados dentro de la misma base de articulos, los cuales fueron leidos y releidos con el fin
datos, lo duplicados entre las diferentes bases, se de revisar su rigor metodoldgico a la luz de los diez
realizo filtro por fechas de publicacion (2009 — 2020) criterios definidos por la declaracion CASPe (2010)
obteniendo 64 articulos. A estos se les aplicaron tres utilizados para la critica, (Tabla 1) de los que
principios de inclusion: tipo de enfermedad, cuidado resultaron 28 articulos elegidos para esta revision.
familiar, estudios netamente cualitativos; y tres de
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CRITERIOS DE EVALUACION DE EST

TABLA 1
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Consideraciones éticas

Los autores declaran haber cumplido todos los
principios éticos correspondientes al seguimiento de
cada paso en la revision de los articulos, asi como los
derechos de los autores de cada uno de ellos, por lo
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cual se coloca en las referencias la cita completa de
cada autor y de su trabajo.

RESULTADOS

En total, se incluyeron 28 articulos cualitativos,
expresados en una vision general en la tabla 2. A
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partir del andlisis de los resultados, emergieron tres
temas: -Respuestas emocionales experimentadas por
el cuidador principal, -La necesidad de informacion
profesional clara y -Las estrategias para afrontar la
situacion de cuidar.

Respuestas emocionales experimentadas por el
cuidador principal

Las emociones que se generan al cuidar a una
persona con una enfermedad rara que limita la
movilidad estan ligadas al desarrollo de Ia
enfermedad y al cotidiano vivir (12,13). Los
cuidadores de paciente con la enfermedad de
Huntington, experimentaron una serie de emociones
negativas tales como la depresion, la culpa, lairay la
frustracion combinada con una sensacion de pérdida
en relacién con su papel de cuidador (13), al igual que
los familiares con nifios con enfermedades
lisosomales que presentan impotencia, ira y
frustracion en la etapa inicial del diagndstico (14),
estos familiares experimentaron incertidumbre antes
de conocer el diagnéstico de la enfermedad de sus
hijos.

Las preocupaciones financieras, los costos sanitarios
y la carga en el cuidado, son factores externos
importante que generan alteraciones en las
respuestas emocionales tanto de la persona con
enfermedades raras y el cuidador, afectando su
calidad de vida y generando una sensacion de
frustracion (3,15). Los cuidadores principales refieren
sentirse socialmente aislados y con una necesidad de
apoyo (7-9).

Necesidad de informacion profesional clara y
competente

Los cuidadores principales manifiestan sentir la
necesidad de informacion profesional clara y
competente con respecto a la enfermedad de la
persona (7,8,16); esta informacion puede ser a través
de estrategias de conectividad para brindar apoyo
emocional, sin la necesidad de desplazamiento (11).
El cuidado de una persona con enfermedad que limita
la movilidad crea una necesidad inherente en el
cuidador de informacion pertinente sobre la
enfermedad que tiene el paciente (10), a pesar de
eso, muchas veces la informacion brindada por el
personal médico o enfermeria es limitada, lo que
produce confusiones en el cuidador (17).

De acuerdo a lo anterior es de resaltar que los
cuidadores muchas veces emplean métodos
empiricos que les ayuden en su responsabilidad,
ademas de acudir a opciones como la busqueda de
informacién por medios virtuales poco confiables (18),
opor medio del apoyo mutuo con terceros
(19), dificultando las tareas del cuidador, generando
confusién y malos habitos o técnicas de cuidado (13).

Se hace necesario entonces proponer medios y
alternativas que divulguen el especial cuidado
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y asertividad en las técnicas que se deben proveer a
los cuidadores de personas con enfermedades raras
que limitan el movimiento (9), sin que esto genere
controversia o malos entendidos por parte del vocablo
técnico y médico empleado por los profesionales e
instituciones, es asi como se evidencia la
importancia de impartir dicho conocimiento
desde roles o entes de la salud (7,20); e implementar
cierto cuidado en la salud mental y fisica de los
cuidadores (10,21), teniendo en cuenta que se ven
afectados en su vida cotidiana, en el &ambito
emocional y la interaccién con el contexto.

Los profesionales de la salud comparten informacion
con los padres o cuidadores principales de las
personas con enfermedad rara que limita la movilidad
con el fin de que tanto cuidadores como pacientes
tengan conocimiento de la enfermedad, que muchas
veces llega a ser insuficiente (20), lo que produce
malestar en el cuidador y la sensacion de falta de
apoyo del personal médico en el acompafiamiento de
la comprensién y divulgacion entre él y el paciente
(22,23) y complejiza el proceso (24).

Es importante para el cuidador, contar con un equipo
experimentado de los diferentes especialistas que
estén relacionados con el proceso del paciente, con
el que pueda tener una constante comunicacion (25),
y pueda generar asi un plan de cuidado coordinado
por los diferentes conocimientos y se pueda optimizar
el ejercicio de dicho cuidado. Ya que el malestar
causado en la vida del cuidador y el paciente muchas
veces tiene su origen en la falta de comunicacion
clara con el equipo médico que imposibilita un mejor
ejercicio del cuidado (26).

No solo el desconocimiento o la confusion en tanto a
la informacién que tiene el cuidador respecto a la
enfermedad rara que limita la movilidad que tiene la
persona a la que cuida es un factor influyente en el
deterioro de la calidad humana de los dos, también
hay un riesgo en el uso indebido del conocimiento, es
decir, se pude incurrir en ejercer mal el cuidado ain
si hay descripciones o guias para la buena practica
del mismo por desinterés (20), lo que produce de igual
manera un retraso o progresion en la enfermedad. Asi
mismo, dichas guias o descripciones de la forma de
llevar el cuidado de personas con enfermedades
raras que limiten la movilidad deben estar basadas en
un nivel de apoyo superior, al evidenciado muchas
veces entre los cuidadores y los profesionales de la
salud (13), de lo contrario serian poco Utiles.

Hay un factor comin que se presenta en la literatura
revisada: los cuidadores tienen una constante
preocupacion por obtener informacion sobre todos los
aspectos de la enfermedad rara que limita la
movilidad que tiene el paciente (10), tanto en los
cuidados diarios (10), como en las necesidades
futuras (27), incluso en los procesos de mejoramiento
del tratamiento y la consecucion de mejores
resultados de los mismos (19). Estos aspectos
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pueden contribuir al mejoramiento de su calidad, que
entre mejor estén capacitados y mas experiencia
adquieran se logra una mejor adaptacion a la
situacion (28), por lo que el impacto en su cotidianidad
podria ser menor.

Las estrategias para afrontar la situaciéon de
cuidar

En estos estudios se logra identificar que los
familiares a cargo de nifios con enfermedades raras
utilizan estrategias de afrontamiento para adaptarse a
la situacion; estas estrategias incluyen comunicacion
en linea, para complementar la informacién de los
médicos y adquiri mas conocimiento de la
enfermedad, lo cual les permite sentirse
empoderadas y seguras de la situacion (29-34). Las
familias del nifio con Anemia Fanconi utilizan el
pensamiento positivo como una estrategia de
afrontamiento frente a sus necesidades, se centran
en ser optimistas ante la situacion (12). Los padres de
los nifios con epilepsia sienten que las estrategias
mas importantes para un afrontamiento exitoso son la
flexibilidad y el apoyo emocional de la familia, las
cuales permiten modificar sus roles familiares, las
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funciones y los estilos de vida de acuerdo a las
necesidades de su hijo (24). Durante la enfermedad
es de vital importancia el apoyo de los hermanos, lo
mismo que del contexto escolar, familiar y de pares
(35,36).

Se ha encontrado que cuando los padres tienen
recursos limitados para afrontar la incertidumbre
frente a la enfermedad de sus hijos, invierten el
tiempo en gestionarla y de esta manera aprender a
vivir con la enfermedad de sus hijos (37). Ademas, los
estudios sugieren que se deben identificar las
responsabilidades de cuidado de los propios padres y
apoyo general para lidiar con las necesidades de
estrés emocional, culpa e inceertidumbre sobre el
futuro (38).

En general los familiares a cargo de nifios con
enfermedades raras, consideraron la comunicacién
con los miembros de la familia y profesionales de la
salud, el apoyo social y emocional importantes
estrategia de afrontamiento, sobre todo en lo que
respecta a suministro de informacion @y
acompafiamiento en la toma de decisiones.
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TABLA 2

RESULTADO DE CARACTERISTICAS DE LA BUSQUEDA

Tipo de Estudio/

Autor Disciplina L La Enfermedad Resultados Clave
Participantes
Morris, M., Glass, M., Genética Fenomenologico/13 Down sindrome El asesoramiento genético no se puede ver como una experiencia singular, sino mas bien como
Wessels, T., Kramberg, J. madres Haemophilia B algo que esta influenciade por experiencias de vida de las madres y sus interacciones con
G., &R (2015). Albinismo Oculocutaneo otros miembros de los servicios de salud, la familia y la comunidad.
Glenn, A. D. (2015 Enfermeria Fenomenologico/16 Sindrome de Alagille Los autores concluyen que estas descripciones deben ayudar a las enfermeras a entender
madres mejor la forma en que pueden proporcionar apoyo y recursos a las madres de nifios con
enfermedades raras.
Freedman, R., Sahhar, Pediatria Fenomenaldgicof Mucopolysaccharidosis |l La comunicacién con los miembros de la familia y profesionales se considerd importante,
M., Curnow, L., Lee, J., & | Genética 9 padres (6 maméasy 3 Gaucher especialmente en lo que respecta a suministro de informacién. Los participantes describieron
Peters, H. (2013). papés), 4 pacientes y 3 Pompe desafios asociada a vivir con un frastorno de almacenamiento lisosomal y la Terapia de
hermanos. reemplazo enzimatico que reciben, las estrategias de supervivencia, tales como el
pensamiento positivo v las maneras de manejar la incertidumbre.
de Ru, M. H., Bouwman, | Genetica Fenomenologico/17 Muccpolysaccharidosis Type | La mayoria de los padres mencionaron al momento de cuidar, sentir que no estaban siendo

M. G., Wijburg,F. A, &
van Zwieten, M. C.
(2012).

pacientes y 13 padres

{MPS 1)

tomados en serio por el médico especialistas durante esta "odisea de diagndstico”, que implicé

muchos diagndsticos erroneos y condujo a fuertes tos de impotencia y frustracion.

Aubeeluck, A. V.,

Enfermeria y

Fenomenoldgico/

Huntington

La calidad de vida esta comprometida en muchos aspectos de los cuidadores familiares, el
! . .

Buchanan, H., Stupple, E. | Psicologia 6 grupos focales que nivel de apoyo, las de do, los ser y las emociones. Los
J., & N. (2012). contenian cuidadores en este estudio a menudo negaron sus propias necesidades como su papel, el cual
6 o 7 individuos. Total, era abrumador.
de participantes 47,
cuidadores.
Kimura, M., Yamazaki, Y., | Enfermeria Fenomenoldgico/10 Sindrome de Down Los participantes padecian de conflicto psicolégico extremo, y la falta de apoyo social y la
Mochizuki, M., & Omiya, Madres aceptacién de la enfermedad, creando numeroasas dificultades para tener un segundo hijo.
T.(2010)
Samson, A., Tomiak, E., Psicologia Fenomenoldgico/ 12 Dichenne La esperanza puede ayudar a los padres absorben la crisis inicial, sostener su adaptacién o
Dimillo, J., Lavigne, R., padres (7 Madres y 5 prepararse para el desenlace fatal.
Miles, S., Choquette, M., Padres)
P. Chakraborty, Jacob, P.
(2009)
Kesselheim, A. S., Medicina Teoria Fundamentada/ Esclerosis tuberosa Sindrome de | Los participantes describieron los desafios de vivir con una enfermedad cronica poco comun y

McGraw, S., Thompson,
L., O'Keefe, K., & Gagne,
J. J.(2015).

farmacologia

Tres grupos de discusion
los pacientes de
enfermedades raras (n =
9), los cuidadores (n =
8), y los defensores (n =

Phelan-McDermid
Hemofilia

manifestaron estar dispuestos a aceptar ciertos riesgos en su cuidado con la esperanza de
encontrar algin beneficio. Expresaron frustracion con los costos de su atencién y los
tratamientos.

9)
Kerr, A. M., & Haas, S. M. | Comunicacion | Teoria (Mucopilisacaridosis, Duchenne, | Los padres de nifios con enfermedades crénicas complejas experimentan una incertidumbre
(2014) Fundamentada/55 Anemia fancioni, Fibrosis sustancial que aumenta cuando la condicién es una enfermedad son raras o "huérfanas”.
padres de niios (46 | Quistica)

mujeres, 7 hombres)

Lewis, C_, Skirton, H., &
Jores, R. (2010).

Genética y
trabajo social

Teoria Fundamentada/9
padres (4 padres y 5
mamay)

Esclerosis tubular, epilepsia,
autismo.

La experiencia de los cuidadores puede ser vista como un vigje, que se compone de dos
elementos distintos: La experiencia emocional interior, y la experiencia sociolégico-
externa. Estas experiencias influenciadas por la informacién suministrada por las profesionales
de la salud, las redes de apoyo que se accede por los padres, y temas como la educacién y la
vivienda. El tema de la frustracién se produjo durante todo el viaje

Tluczek, A., McKechnie, Enfermeria Teoria Fundamentada/ 5 | Fibrosis Quistica Tres ambitos contextuales influyeron en las experiencias de los padres en varios momentos a lo
A.C,&Lynam, P. A, parejas largo de |a trayectoria de incertidumbre: las caracteristicas individuales, los proveedores de la
(2010). estructura {equipo de salud) y el tiempo. Siendo |a incertidumbre la dimensién tematica central.
Dilger, H., Leissner, L., Pediatria Etnografico/10 pacientes | Mucopolysaccharidosis Type VI | Al igual que con otras enfermedades crénicas y debilitantes, las estrategias de tratamiento
Bosanska, L., Lampe, C., con sus padres eficaces tienen gue ir mas alla de la entrega de medicacién. Los proveedores de salud deben
& Plackinger, U. (2013) fortalecer el apoyo para los pacientes y cuidadores
Anderson, M., Elliott, E. Pediatria Etnografico/30 Familias | Lysosomal Storage Disease Las familias que atienden a nifios con trastornos cronicos metabolicos genéticos se ven
J., & Zurynski, Y. A (14 padres 16 madres) Mitochondrial disease negativamente afectadas por las demoras en el diagndstico, la falta de acceso facil a
(2013). grupos de apoyo entre pares y la falta de apoyo psicoldgico.
Silibello G, Vizziello P, Psicologia/ Descriptivo Neurofibromatosis type 1 El Sistema de Atencion Médica debe mantener una atencion centrada en la familia y un trabajo
Gallucci M, Selicorni A, Genética exploratorio/154 Williams syndrome de multiples agencias, mejorando la calidad de vida de las familias con nifios discapacitados
Milani D, Ajmone PF, familiares (108 madres y | Hemihypertrophy para pemmitir la adaptacion. En la actualidad, estos servicios no estan coordinados y el apoyo
Lalatta F. (2016). 46 padres) Cornelia De Lange syndrome financiero es deficiente, lo que resulta en una pesada carga para estas familias.
Achondroplasia
Microdeletion 22q11.12
Down syndrome
Rubinstein-Taybi syndrome
Hypochondroplasia
Syndrome unknown
Lim, F., Downs, J., Li, J., Pediatria y Descriptivo Syndrome de Rett (Mutaciones Las familias percibieron la falta de servicios de apoyo y acceso limitado a la informacion
Bao, X.-H., & Leonard, H. | Fisioterapia Exploratorio/14 familias | en el MECP2) para satisfacer adecuadamente las necesidades de sus hijos, ain mas exacerbados por la
(2013). discriminacién y el estigma de algunos miembros de la comunidad.
Pelentsov LJ, Fielder AL, | Enfermeria Estudios Descriptivos Cystic fibrosis (CF) Al estar mas conscientes de las familias, los profesionales de la salud pueden identificar
Esterman AJ. (2015). Cualitativos/23 padres Ectodermal dysplasia (ED) quienes estan mas en riesgo, y planificar las intervenciones especificas € implementar apoyos
(17 madres € padres) para asegurar mejores resultados futuros para estas familias de nifios con enfermedades
raras.
Malcolm, C., Gibson, F., Enfermeria Estudios Descriptivos Sanfilippo disease (MPS) El apoyo de los hermanos debe ser consciente de la trayectoria de la enfermedad, asi como
Adams, S., Anderson, G., Cualitativos/8 hermanos | Morquio disease (MPS) de los contextos relacionales de la familia, la escuela y los compafieros en que habitan los
& Forbat, L. (2014). (Hombre 5Mujer 3) Batten disease hermanos.
Magliano L, Patalano M, Psicologia Estudios Descriptivos Duchenne Muscular Dystrophy La mayoria de los parientes consideran que su experiencia como cuidadores ha tenido un
Sagliocchi A, etal. (2014) | Medicina Cualitativos/ Cuidadores | Becker Muscular Dystrophy impacto positivo en sus vidas, a pesar de las dificultades practicas para cuidar a los pacientes
principales (Hombres 74 con Distrofia muscular . Los profesionales deberian ayudar a los familiares a identificar los
Mujeres 428) Total 502 beneficios del cuidado sin negar sus dificultades, deben desarrollar actitudes positivas hacia la
participacion de |a familia en el cuidado de los pacientes con enfermedades a largo plazo.
Baumbusch, J., Mayer, S., | Enfermeria Metodologia de No se especifican las El rol de los padres como "cuidador experto™ rara vez fue reconocido por los proveedores de
& Sloan-Yip, I. (2018) descripcion enfermedades de los menores. atencion médica, lo que apunta a la necesidad de fomentar relaciones mas igualitarias. Los
interpretativa/16 padres | El criterio que se tuvo en cuenta | padres estaban sobrecargados con el rol adicional de coordinador de atencién, un rol que
(15 madres, 1 padre) fue enfermedades raras, podria ser desempefiado formalmente por un proveedor de atencion médica. El apoyo entre
considerandolas raras si afecta a | pares fue un recurso clave en términos de informacién y apoyo emocional para los padres que
1 de cada 2000 personas a menudo comienzan su viaje sintiéndose aislados y solos.
Von der Lippe, C., Diesen, | Genética Revision Sistematica/21 | Hemofilia Los hallazgos apuntan a varios desafios Gnicos que deben enfrentar los cuidadores principales

P.S., & Feragen, K. B.
(2017)

estudios

{trastorno de sangrado
congénito), Fenilcetonuria
{trastorno metabalico
congénito), Enfermedad de
Fabry (trastorno de
almacenamiento lisosomal
congénita), y Epidermolisis
Ampollosa {trastorne de |a piel
congeénita).

y personas con enfermedades raras; como las consecuencias psicologicas, médicas y sociales
de la falta de conocimiento acerca de la enfermedad y el cuidado de la salud y los entornos
sociales. Los autores resaltan que estos desafios se podrian reducir si existe mas
conocimiento y conciencia sobre enf Jades raras en la sociedad, y mayor atencion a
la salud psicoldgica y en estrategias de afrontamiento para esta poblacion.
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Tipo de Estudio/

Autor Disciplina L La Enfermedad Resultados Clave
Participantes
Pelentsov, L. J., Laws, T. | Enfermeria Revision Sistematica/29 | Huntington, Epilepsia, Sindrome | Los padres gue cuidan a un nifo diagnosticado con una enfermedad rara informan necesidades
A., & Esterman, A. J. estudios de Rett, Sindrome de duplicacién | insatisfechas similares; y con independencia de la enfermedad y las secuelas de sus hijos, las
(2015) Xq28, sindrome de Russell- necesidades de los padres son homogéneos. La mayoria de las necesidades comunes citadas
Silver, Anemia Fanconi, eran las necesidades sociales, como el equilibrio financiero, el trabajo del cuidador, el
Ectodermal dysplasia apoyo, la sensacién de aislamiento entre otros (72% de los documentos).
Tluczek, A., Zaleski, C., Genética Andlisis de Contenido/18 | alpha-1 antitrypsin deficiency Los proveedores de atencion médica pueden ayudar a los ninos con Errores innatos del
Stachiw-hietpas, D., padres galactosemia metabolismo IEM vy sus familias reconociendo y reduciendo la incertidumbre, apoyando a las
Modaff, P., Adamski, C. leukodystrophies familias a través de las transiciones de la vida de los nifios y contribuyendo al progreso de las
R., Nelson, M. R., Pompe disease comunidades de enfermedades raras hacia mejores intervenciones, experiencias y resultados.
Josephson, K. D. (2011) Fabry disease
glucose transporter type 1
(Glut1) deficiency
porphyrias
mucopolysaccharidosis (MPS)
gaucher disease
phenylketonuria (PKU)
Wilson disease
Khangura, 8. D., Tingley, | Psicologia Analisis de Contenido | Cridu Chat sindrome Las madres reportaron experiencias negativas en gran parte de los servicios de asistencia
K., Chakraborty, P., Genegtica tematico/8 madres Cornelia de Lange syndrome social y experimentaron dificultades al tratar de obtener el apoyo de asistencia social. Las
Coyle, D., Kronick, J. B., Angelman syndrome madres describen cémo deben ser defensores de sus hijos, la frustracién y el estrés que
Laberge, A Potter, B. experimentan al desempenar este papel.
K. (2016)
Zierhut, H. A., & Bartels, Enfermeria Analisis de Contenido/11 | Sindrome de Russell-Silver Los cuidadores manifiestan respuestas emocionales como miedo, impotencia y
M (2012) madres, 2 padres, 2 preocupado por una serie de cuestiones, por ejemplo, el cuidado diario del nifio, las
abuelas dificultades para conseguir tratamientos y el gasto de éstos. Los cuidadores hacen uso de
recursos internos y externos para ajustar al proceso de cuidar, manifiestan claramente la
necesidad de apoyo v |a ayuda de profesionales de la salud con conocimientos claros.
Griffith, G. M., Hastings. Pediatria, Analisis de Contenido/25 | Zellweger spectrum Los cuidadores manifestaron sus experiencias comeo una montafia rusa, en referencia a las
R. P, Nash, S., Petalas, Nutricion y | madres y 12 padres disorders respuestas emocionales rapidamente cambiantes a lo largo de su experiencia de cuidado.
M., Oliver, C., Howlin, P., . | farmacolagia
.. Tunnicliffe, P. (2011)
Weng H, Niu D, Turale S, | Enfermeria Estudio de Caso/ Una | Esclerosis maltiple La naturaleza progresiva gue hace crénica la enfermedad ha contribuido al dolor crénico
Tsaol, Shih F, familia (Persona de 16 de los padres como Itado de una de factores de estrés en el tiempo.
‘Yamamoto-Mitani N, et al afios con la enfermedad,
(2011) madre, madre, abuelos y
3 hermanos
Bose, M., Mahadevan, M., | Enfermeria Metasintesis con andlisis | La Esclerosis Lateral Amiotrofica | La divulgacion de informacion de riesgo genético dentro de las familias es un proceso
Schules, D. R., Coleman, tematico/9 estudios Ataxia de Friedreich altamente complejo, perc efectivo. La adecuada divulgacion puede preparar mejor a los
R. K., Gawron, K. M., Enfermedad de Huntington nifios y padres para futuras consideraciones tales como la planfficacién de la atencién y
Gamble, M. B., ... Rizzo, reproductividad, favorece la toma de decisiones y también contribuye a las estrategias de
W. B. (2019). afrontamiento eficaces que promuevan una mayor adaptacion y bienestar emocional a los
cuidadores, reduciendo las ansiedades pareniales relativas producida por la informacién
suministrada por fuentes involuntarias y mal informantes.
Rowland, E., & Metcalfe, Medicina Metasintesis Enfermedades genéticas entre | La informacion oportuna sobre el riesgo genético puede preparar mejor a los nifios para toma
A (2013) padres e hijos de decisiones reproductivas y planificacién del futuro.

DISCUSION

Los resultados de esta revision evidencian que los
cuidadores exploran la incertidumbre y la relacionan,
con la condicion, la cronicidad y la rareza de la
enfermedad huérfana. Una de las primeras
reacciones que refirieron los familiares de nifios con
diagndstico de Duchenne, enfermedades lisosomales
y epilepsia, al enterarse del diagnéstico, en estos
estudios fue la negacidn, la cual se convierte
rapidamente en ira y la ira es intensa, ya que es
causada por el dolor e inexplicable pérdida; otros
autores (18,39,40) relacionan ese estado de ira con el
inicio de la pérdida de identidad. Los padres
manifiestan temor e incertidumbre por la incapacidad

de determinar el significado de los hechos
relacionados con las enfermedades
((Mucopilisacaridosis, Duchenne, FA, FQ), la

variacion de los sintomas y la evoluciéon de la
enfermedad (17,18).

Respuestas emocionales experimentadas por el
cuidador principal

La alteracion de las emociones son uno de los
elementos que mas afecta a los cuidadores, estudios
reportados como el de Campbell (41), refiere que la
calidad de vida del cuidador tiene en cuenta aspectos
emocionales, practicos y impactos sociales. Los
cuidadores reportan ansiedad porque sus hijos
desarrollen otro tipo de enfermedades. Los
cuidadores enfrentan desafios principalmente
relacionados con las interacciones con la salud,
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sistema y estrés emocional, mental y fisico. Aspectos
como atender los factores emocionales a través de
las diferentes redes de apoyo puede sensibilizar y
cambiar la comunidad en la que se inserta el grupo
(42).

Necesidad de informacion profesional clara y
competente

Frente a la necesidad de informacion clara y
competente la literatura refiere la necesidad por parte
del cuidador de informacion médica general y la
necesidad de apoyo de los profesionales (43). De
igual forma el apoyo informativo y emocional de los
padres que se conectan a través de la conexion en
linea, debido a las caracteristicas especificas de las
enfermedades raras, como el curso impredecible de
la enfermedad, el conocimiento existente limitado y la
exposicion  mediatica insuficiente, se puede
argumentar que el comportamiento de busqueda de
informacién de los pacientes con enfermedades raras
no es completamente similar al de los pacientes con
enfermedades comunes.

Las estrategias para afrontar la situacion de
cuidar

Afrontar es un proceso continuo con esfuerzos
cognitivos y conductuales en constante cambio para
hacer frente a diversas situaciones estresantes. El
aumento del estrés de los padres se asocia
significativamente con mas sintomas depresivos (44).
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Estos estudios describen como los cuidadores al
conocer el diagnostico, buscan diferentes formas de
hacer frente a la situacién como: La recopilacion de
informacién, la medicina alternativa, conservar la
esperanza, tener pensamientos positivos, el apoyo de
un variedad de fuentes, incluyendo familia, pareja,
amigos, las enfermeras de enlace y su equipo de
atenciéon primaria de la salud, esto les ayuda a
mantenerse informadas y a la identificacion de metas.

CONCLUSIONES

La necesidad de informacion de los cuidadores
principales de personas con enfermedades raras que
limitan la movilidad es un aspecto fundamental para
la transformacion de los fendbmenos presentados en
esta revision de literatura. Seria indebido generalizar
un desinterés por parte de los profesionales de la
salud, ya que, en muchos casos, el problema no
estaba guiado por el desconocimiento sino por el
impacto en el cuidador de ejercer un cuidado diario y
obligante del paciente que produce inconformidad con
el rol. Pero es cierto que este desconocimiento total o
parcial de métodos mas efectivos y mecanizados del
cuidado generan un malestar importante en él, e
incluso en el paciente.

La divulgacion debe ser inmediata. Es evidente el
vacio que existe en las investigaciones sobre la forma
como se ejecuta el cuidado por parte del cuidador
principal, lo que deriva en una falta de habilidades y
conocimientos practicos que dificultan la excelencia
de los procesos. Todo esto deriva en el
entorpecimiento de los procesos y afecta a las tres
partes de la ecuacion, al cuidador, a la entidad de
salud y a la persona con enfermedad rara que limita
la movilidad.

El desarrollo de mecanismos para el mejoramiento de
la praxis del cuidador se convierte en algo

fundamental y debe ir guiado por varios puntos que
son recurrentes dentro de los inconvenientes
presentados en los articulos revisados. La creacion y
divulgacion de los mecanismos debe ser realizado por
personal experimentado, asi se minimiza la sensacion
por parte de los cuidadores de que hay baja calidad
en la educacion en las areas de la salud.

El cuidado de una persona con enfermedad que limita
la movilidad puede incurrir en afeccién de la calidad
de vida del cuidador, dadas las dificultades a las que
se enfrenta diariamente en el ejercicio de su actividad.
La descripcion de como cuida el cuidador principal a
la persona con enfermedad rara que limita la
movilidad resulta importante para el cuidado de la
practica porque demarcard y puntualizara la praxis
correcta del ejercicio. Los aportes de esta descripcion
pueden tener una influencia positiva en el cuidador y
el paciente.

El dar inicio a las investigaciones y planteamientos
necesarios constituye un avance importante en
cuanto a las garantias de excelencia del cuidado de
personas con enfermedad rara que limita la movilidad
y da la posibilidad de un mejoramiento general de los
procesos en el campo interdisciplinario en el area de
la salud. Se necesitan politicas y programas que
validen el trabajo de cuidado invisible de los padres y
aseguren que existan los apoyos formales adecuados
para mitigar las posibles fuentes de inequidad para
estas familias. Ademdas, los asesores genéticos
pueden desempefiar un papel clave para garantizar
gue las necesidades informativas de los padres se
aborden en el momento del diagnostico y para
conectar a las familias que comparten experiencias
comunes, independientemente del diagnostico de
enfermedades raras.
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