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Presentacion

omo cualqguier otra, una enfermedad rara tiene una serie de efectos sobre

el bienestar de la persona que la padece, sobre su familia o convivientes y

sobre |a sociedad en su conjunto. Entre éstos, los fundamentales son, sin

duda, los que repercuten directamente sobre su estado de salud, pero tam-
bién son importantes otros que no escapan a la consideracion de las personasy de la
sociedad, como la utilizacion de recursos sanitarios y de otra indole derivados de la
propia enfermedad, de su tratamiento o seguimiento e, incluso, de su prevencién, o
los derivados de la capacidad productiva del enfermoy, ademas, la posible reduccidn
en lo que se ha dado en llamar calidad de vida, y que podiamos también designar
como estado o nivel de bienestar que le permite su enfermedad.

Todos estos efectos pueden ser mas o menos mensurables y comparables, sien-
do la medida de la calidad de vida, probablemente, la mas dificil de medir por el gran
componente subjetivo que encierra y que, como se muestra en este trabajo, hace
que personas con grandes discapacidades e, incluso, dependencias, sientan que
tienen una calidad de vida relativamente buena, y que muy probablemente sea la
consecuencia de la infinita capacidad de adaptacion del ser humano para aprender a
vivir con los problemas que le afectan. En el caso de las enfermedades raras esto es,
si cabe, mas dificil por las caracteristicas de las mismas, ampliamente expresadas
en este trabajo.

En una sociedad desarrollada gue tiende a alcanzar las mayores cotas posibles
de bienestar, ya no basta con conocer el tipo y nimero de enfermedades que afec-
tan a los ciudadanos, sino que es imprescindible conocer |a calidad de vida que és-
tos sienten, especialmente, |a calidad de vida relacionada con su salud o, por mejor
decir, con su enfermedad. En este sentido se expresd la Ponencia de estudio del
Senado espafol encargada de analizar la especial situacion de los pacientes con
enfermedades raras, constituida en el seno de la Comisién conjunta de Ia Comision
de Sanidad y Consumo y de la Comision de Trabajo y Asuntos Sociales, y que recoge
en su informe publicado el 11 de diciembre de 2006 en el Boletin Oficial de las Cortes
Generales, entre otras recomendaciones, la necesidad de fomentar la investigacion
sobre enfermedades raras, que debe realizarse para su prevencion, diagnostico,
diagndstico genético, tratamiento, y mejora de la calidad de vida.
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Desde la Junta de Extremadura somos conscientes de todo ello, por eso inicia-
mos hace afios un camino de colaboracién con los afectados por enfermedades raras
bajo la premisa de que las raras, son las enfermedades, no las personas que las
padecen, con el objetivo de que estos enfermos, como cualguier otro, obtengan del
Sistema Sanitario Publico una atencién integral, integrada y de calidad, con criterios
de equidad y de accesibilidad ajustados a las necesidades de los afectados. Camino
gue desembocara en la proxima realizacion a lo largo del afio 2009 de un Plan inte-
gral de enfermedades raras de Extremadura.

Frente a este tipo de patologias, los que las sufren, suelen guejarse de gque se
sienten despojados del papel protagonista que deberian tener en cualquier proceso
meédico. Por ello se hace necesaria la atencion personal y la informacién con respec-
to a sus dolencias y a los tratamientos que se les aplican, porgue de lo contrario
aparece el miedo. Por eso, se podra considerar que nuestras sociedades progresan
si son capaces de paliar el miedo y el sufrimiento de los enfermos y sus familiares.
La medicina actual alivia infinidad de dolores, pero a costa del cuerpo y provocando
otros malestares. Por eso es urgente que la medicina moderna vea los diferentes
6rganos como parte de un todo: la persona enferma. Reiterar, de nuevo, de que es
imprescindible tener en mente que se trata con enfermos, no con enfermedades.
¢Qué tiene?, le suele preguntar el doctor al enfermo. Si lo supiera, quiza no estaria
en la consulta. Seria mejor que preguntaran: ;como se siente? Y asi se generaria en
el enfermo la certidumbre de gue se ocupan de él y el miedo desapareceria o seria
tolerable.

La potenciacion de la investigacion debe ser, y es, una de las bases de cualquier
plan de actuacion, y dentro de ella, la investigacion en materia de calidad de vida
relacionada con la salud es esencial en aguellas patologias que, como las que nos
ocupa, tienden a ser crénicas y discapacitantes, a fin de conocer las necesidades de
los afectados en este terreno. Por ello me complace muy gratamente presentar este
trabajo realizado en Extremadura, por profesionales extremefios y que muestra los
problemas de ciudadanos extremefios, en la seguridad de que nos ayudara a cono-
cer la realidad de las personas afectadas por enfermedades raras. A estas Gltimas,
y especialmente a las que han participado en el estudio, guiero expresar mi mas
sincero reconocimiento.

Guillermo Fernandez Vara
Presidente de la Junta de Extremadura
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Antecedentes

a salud es un punto de encuentro

donde confluyen lo biolégico y lo

social, el individuo y la comunidad,
la politica social y la econémica...” @. Asi
lo entendi¢ la Organizacion Mundial de
la Salud (OMS) cuando en 1948 definio
ésta como “el mejor estado posible de
bienestar fisico, mental y social, y no
sélo la ausencia de enfermedad; es un
derecho humano fundamental y la con-
secucion del nivel de salud mas alto po-
sible. Es un objetivo social prioritario en
todo el mundo, cuya realizacion requie-
re la accion de muchos otros sectores
sociales y econémicos, ademas del sec-
tor sanitario” .

El Dr. Halfdan Mahler, entonces Di-
rector General de la OMS, explicé ante
la Asamblea Mundial de la Salud re-
unida en Alma-Ata en 1978 @, que la
aspiracion de “salud para todos en el
afo 2000 no estaba dirigida sélo a los
grupos sociales econémicamente dé-
biles”, contrariamente a ello, lo que se
pretende es confirmar las relaciones
existentes entre la salud y los sectores
sociales y econémicos, de modo gue la
salud quede intimamente incorporada
a la calidad de vida, como el denomi-
nador comun de todas las actividades
politicas, sociales y econdmicas”. La
salud ha de guedar intimamente in-

corporada a la calidad de vida, la salud
no es independiente de los otros com-
ponentes de lo que se denomina “cali-
dad de vida"; por el contrario, tiene una
relacion de interdependencia con los
demas (alimentacion, vivienda, traba-
jo, educacién, vestimenta, seguridad
social, libertades humanas, recreacion,
medio ambiente), factores estos ulti-
mos cuyos logro y efectividad suelen
verse grandemente influidos por las
disponibilidades econdémicas, la politica
y las prioridades de cada gabierno.

El estado de salud de una poblacién
ha sido medido tradicionalmente por
la tasa de mortalidad y esperanza de
vida, a pesar de que, ya en los afios 50,
la mortalidad de los paises desarrolla-
dos de Occidente alcanzé un equilibrio,
volviéndose la tasa de mortalidad una
medida ineficaz para diferenciar el es-
tado de salud de las poblaciones de
estos paises. Por otro lado, la mayor
prevalencia de enfermedades crénicas,
como consecuencia de la disminucion o
eliminacién de las enfermedades infec-
ciosas, asi como el desarrollo de tecno-
logias médicas que atenuaban el dolor
y el malestar, sin que eso implicase una
prolongacion de la vida, hicieron nece-
saria la aparicion de otras medidas de
resultados mas sensibles.
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La OMS en 1994 define calidad de
vida como la “percepcion del individuo
de su posicion en la vida en el contexto
de la culturay sistema de valores en los
gue vive y en relacion con sus objetivos,
expectativas, estandares y preocupa-
ciones” @, Es claro que “calidad de vida”
es una nocién eminentemente humana
gue se relaciona con el grado de satis-
faccién gue tiene la persona con su si-
tuacion fisica, su estado emocional, su
vida familiar, amorasa, social, asi como
el sentido que le atribuye a su vida,
entre otras cosas. En este contexto, la
incorporacion de la Calidad de Vida Re-
lacionada con la Salud (CVRS) ha sido
una de las mayares innovaciones en las
evaluaciones del estado de salud, como
una medida necesaria ©.

Es indudable que una enfermedad
tiene una serie de efectos sobre el bien-
estar de cada persona que la padece y
sobre la sociedad en su conjunto, que
pueden clasificarse en diversas catego-
rias:

a) Efectos directos sobre la salud,
en forma de muertes prematuras
(o pérdidas de anos de vida) y re-
duccion de la calidad de vida (do-
lor, discapacidad, ansiedad, etc.).

b) Efectos sobre la utilizacion de los
recursos destinados a prevenir la
aparicion de la enfermedad, tra-
tarla o paliar sus efectos.

c) Efectos indirectos sobre la capa-
cidad productiva y eventualmen-
te sobre la produccion, derivados
de los cambios en el estado de
salud.
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Para poder cuantificar estos efectos
podemos recurrir a estudios del coste
de la enfermedad y de evaluacién de la
calidad de vida relacionada con la sa-
lud. En los dltimos afos los profesio-
nales sanitarios estan reconociendo la
importancia de la valoracion de la sa-
lud y de la CVRS en las ER como me-
dida del resultado sanitario. Cambios
en la CVRS constituyen una medida
prometedora en la efectividad de los
tratamientos y un instrumento en Ia
evaluacion del impacto de las interven-
ciones sanitarias.

Las medidas fisiolégicas proporcio-
nan datos importantes para los clini-
cos, pero pueden tener un valor limita-
do para los pacientes. La evaluacion de
la CVRS proporciona informacién dife-
rente pero complementaria a la de los
indicadores clinicos mas tradicionales
y cada vez son mas los profesionales
sanitarios que consideran Util e ins-
tructiva la informacién que aportan es-
tos instrumentos, tanto en la practica
como en la investigacion clinica y en Ia
gestion sanitaria.

Los clinicos requieren de informa-
cién relevante sobre los efectos que
tiene una enfermedad y el tratamien-
to en sus pacientes, con el fin de poder
recomendarlo y evaluar el progreso.
También los investigadores y adminis-
tradores sanitarios quieren medir la efi-
cacia y efectividad de los tratamientos,
asi como la salud como un indicador de
calidad de la atencion sanitaria y poder
monitarizar |a efectividad en diferentes
estructuras organizativas ©.



Esencialmente el concepto de CVRS
incorpora la “percepcion del paciente”,
como una necesidad en la evaluacion
de resultados en salud, debiendo para
ello desarrollar los instrumentos nece-
sarios para que esa medida sea valida
y fiable y aporte evidencia empirica con
base cientifica al proceso de toma de
decisiones en salud .

Tradicionalmente, en medicina, se
consideraban validas sélo 1as observa-
ciones del equipo médico (datos “ob-
jetivos”); posteriormente tomé mayor
importancia la consideracion de los
datos provenientes del paciente (da-
tos “subjetivos”). En la actualidad se
intenta dejar de lado el debate “objeti-
vo" versus “subjetivo” revalorizandose
los datos subjetivos que reflejan sen-
timientos y percepciones legitimas del
paciente que condicionan su bienestar
o malestar y su estilo de vida ©.

La evaluacion de calidad de vida en
un paciente representa el impacto que
una enfermedad y su consecuente tra-
tamiento tienen sobre la percepcién
del paciente de su bienestar. Patrick
y Erickson la definen como la medida
en gque se modifica el valor asignado a
la duracién de la vida en funcion de la
percepcion de limitaciones fisicas, psi-
colégicas, saciales y de disminucion de
oportunidades a causa de la enferme-
dad, incluidos accidentes, sus secuelas,
el tratamiento y/o las politicas de salud
(.19 as evaluaciones de CVRS asumen
gue las personas son capaces de anali-
zar aspectos de su estado de salud en
forma aislada, separandolos de otros
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aspectos de la vida humana (ingresos,
situacion laboral, relaciones interperso-
nales, estrategias personales de afron-
tamiento). Hay numerosas evidencias
de que, a medida que la enfermedad
progresa, ocurren ajustes internos que
preservan la satisfaccion gue la persona
siente con la vida, por lo que podemos
encontrar personas con grados impor-
tantes de limitacion fisica que conside-
ren que su calidad de vida es buena ™.

La confusion entre estado de sa-
lud y calidad de vida ha dado origen a
dilemas éticos, técnicos y conceptua-
les. Algunos criticos del concepto han
considerado que el mismo conlleva a la
medicalizacion de la vida cotidiana. El
concepto de calidad de vida no puede
ser de ningin modo independiente de
las normas culturales, patrones de con-
ducta y expectativas de cada uno. Sin
embargo es frecuente que las investi-
gaciones de CVRS dejen de lado estos
aspectos antropolégicos y culturales,
asumiendo un sistema unico globaliza-
do de valores. Uno de los aspectos en
gue hay consenso es que las medidas
de CVRS deben reflejar la percepcion de
las personas legas en la materia, inclui-
dos los pacientes.

Losinstrumentos dirigidos aevaluar
la CVRS son cuestionarios de salud, cu-
yas probabilidades meétricas (validez,
fiabilidad y sensibilidad) permiten va-
lorar el estado de salud percibido con
garantia, en cuya construccion han de
tenerse en cuenta desde la conceptua-
lizacion del objetivo, la escala de pun-
tuaciones, las preguntas y sus instruc-
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ciones de respuesta de medida, etc.,
hasta la adaptacion cultural incluyendo
en esta una adecuada traduccion .
La eleccion del instrumento dependera
del ambito de aplicacién y del enfoque
de la evaluacion, existiendo asi cues-
tionarios que valoran la CVRS de ma-
nera genérica que pueden utilizarse en
poblacion enferma, sana o ambas ),y
otros que lo hacen de forma especifica,
aplicable a un solo tipo de problema o
patologia . Para conocer cuales son
las medidas de calidad de vida mas uti-
lizadas se puede recurrir a Biblio Pro,
una biblioteca virtual de cuestionarios
de calidad de vida y otros resultados
percibidos por los pacientes, de acceso
libre y gratuito y que se actualiza men-
sualmente. Los cuestionarios pueden
buscarse por siglas, area terapéuticay
poblacién (nifos, adolescentes, adul-
tos, cuidadores...) y pueden ser gené-
ricos o especificos. Determinar la CVRS
permite detectar desigualdades en
cuanto al estado de salud, en funcién
de diversos factores.

Los métodos actuales de evalua-
cién de calidad de vida en relacién a la
salud se han desarrollado sobre todo
a partir de tres tradiciones de investi-
gacion ™.

1°. La investigacion de la felicidad, pro-
veniente de la tradicion psicolégica,
definida ya en 1953 como un cons-
tructo psicolégico posible de ser in-
vestigado . La primera investiga-
cion en los EE.UU. en 1960 mostra
gue la “felicidad y el bienestar” no
podian reducirse solamente al grado
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de humor positivo experimentado ™.
Estudios posteriores evidenciaron la
independencia de los efectos positi-
vos y negativos relacionados con el
bienestar, y se llegd a la demostra-
cion por parte de los psicélogos de
gue las respuestas subjetivas, los
sentimientos, los deseos, podian
evaluarse de forma valida a través
de un test ),

2°. La investigacion en indicadores so-
ciales, proveniente de las ciencias
sociales, gue se centro en los deter-
minantes sociales y econémicaos del
bienestar. En 1930 se realiza la pri-
mera evaluacion de bienestar mate-
rial por W.I. King "y en los afios 50
aparece por primera vez el término
calidad de vida, acufiado por Ordway
en 1953, siendo utilizado por influ-
yentes politicos de la época . Los
estudios posteriores comenzaron
a mostrar la escasa o nula relacion
entre indicadores objetivos de satis-
facciénconlavidaylasapreciaciones
subjetivas. A partir de entonces, las
lineas de investigacion en el campo
social divergen, desde las que con-
tindan centrandose en indicadores
objetivos a las que se concentran
en indicadores subjetivos. Dentro de
esta linea, diversos investigadores
siguen discutiendo si la satisfaccion
debe medirse globalmente o en re-
lacién a distintos ambitos de la vida
especificos @, Los distintos mode-
los tedricos sobre necesidades hu-
manas, desarrollados por filésofos,
antropélogos, cientificos sociales
y politicos, incluyen, a pesar de sus




diferencias tedricas, las siguientes
categorias de necesidades ™

- Necesidades fisioldgicas (alimen-
tacién, agua, aire, cobijo etc...).

- Necesidad de relacion emocional
con otras personas.

- Necesidad de aceptacion social.

- Necesidad de realizacion y de
sentido.

3% En el area de la salud, la Organiza-
cién Mundial de la Salud (OMS) fue
pionera en el futuro desarrollo de Ia
calidad de vida relacionada con la
salud, al definir la salud, ya en 1948,
como “.. un estado de completo
bienestar fisico, psiquico y social y
no meramente la ausencia de en-
fermedad”. Sin embargo, esta defi-
nicion de avanzada no paso de ser
una expresion de deseos y tanto la
practica médica como las evaluacio-
nes poblacionales de salud fueron
alejandose cada vez mas de este
concepto.

La Organizacion Mundial de la Sa-
lud retoma el tema, al crearse en 1991
un grupo multicultural de expertos que
avanza en la definiciéon de calidad de
vida y en algunos consensos basicos
gue permitan ir dando a este complejo
campo alguna unidad ??. Esta definicion
y puntos de consenso fueron la base de
la creacion del instrumento de calidad
de vida de la OMS, el WHOQOL-100 @¥,
gue, a diferencia de otros instrumen-
tos, parte de un marco tedrico para su
construccion, desarrolla el instrumento
en forma simultanea en distintas cul-
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turas, utiliza metodologias cualitativas
como los grupos focales, para evaluarla
pertinencia para los futuros usuarios de
los aspectos incluidos en la evaluacion.

El Grupo WHOQOL establece ade-
mas una serie de puntos, en relacion
a las medidas de calidad de vida rela-
cionada con la salud, aceptados por di-
versos grupos de investigadores. Estos
puntos de consenso del Grupo WHO-
QOL, emitidos en 1995, indican gue las
medidas de CVRS deben ser:

1. Subjetivas: Recoger |a percepcion
de la persona involucrada.

2. Multidimensionales: Revelar di-
versos aspectos de la vida del
individuo, en los niveles fisico,
emocional, social, interpersonal
etc.

3. Incluir sentimientos positivos y
negativos.

4. Registrar la variabilidad en el
tiempo: La edad, la etapa vital
que se atraviesa (ninez, adoles-
cencia, adulto joven, y adulto
mavyor), v el momento de la en-
fermedad gue se cursa, marcan
diferencias importantes en los
aspectos gue se valoran.

La definicion de la OMS, adicional-
mente, hace un aporte extremadamen-
te valioso al enfatizar la importancia
para la auto-evaluacién de los factores
culturales. Asi, la define como la per-
cepcion de un individuo de su posicion
en la cultura y sistema de valores en

F
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gue vive en relacién con sus objetivos,
expectativas, valores y preocupaciones.
Sus objetivos son medir:

- Funcion fisica, rol fisico y salud ge-
neral.

- Intensidad de dolor, sentimientos
de vitalidad, energia y funciona-
miento social.

- Problemas emocionales.

- Caracteristicas socio-econémicas
y demograficas.

Por tanto la CVRS se refiere no sélo
a la duracién de la enfermedad, sino al
valor gue tiene ésta y sus transforma-
ciones debidas a las deficiencias, las
discapacidades funcionales, las percep-
ciones individuales y las oportunidades
sociales. Se puede definir como el ba-
lance entre estatus actual y el deseado.

Se han desarrollado diferentes ins-
trumentos de medicién de la CVRS ™
para su utilizacién en diferentes tipos
de pacientes o paoblaciones, con inde-
pendencia del problema gue afecte al
paciente, que permiten un nivel de com-
paracién mas globaly abstracta sobre el
dafio gue producen las distintas enfer-
medades. La dimensién fundamental
gue se explora es la eficiencia asigna-
tiva (maximizar el impacto en salud de
los recursos gue la sociedad destina), y
la utilidad central se dirige a la planifi-
cacion sanitaria y priorizacion social. Se
pueden dividir en tres subgrupos:

1°. Medidas de pregunta tnica. Consis-
ten en preguntar al paciente acerca
de su salud, siendo la pregunta mas
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utilizada del tipo: ¢como diria gue se
encuentra hoy de salud? El paciente
responde en una escala ordinal que
va de muy bien a muy mal 2,

2°. Perfiles de salud. Es el genérico mas
comun, que mide diferentes dimen-
siones de la CVRS. La principal ven-
taja es que tratan de obtener un per-
fil general sobre la opinién percibida
acerca de la calidad de vida de los di-
ferentes individuos o grupos pobla-
cionales mediante la valoracion in-
directa de cuestionarios personales.
La principal limitacién es que, al ser
instrumentos generales, pueden no
adecuarse a los aspectos de la CVRS
mas importantes de la enfermedad
concreta que se estudiay, por tanto,
resultar instrumentos poco sensi-
bles a los cambios antes y después
del tratamiento. Uno de los perfiles
de salud mas utilizado y adaptado
para su uso en Espafia es el Cuestio-
nario de Salud SF-36 (Short Form-
36 Health Survey) @29,

3°. Medidas de utilidad o preferencia.
Se basan en las utilidades o prefe-
rencias que los individuos asignan
a los diferentes estados de salud
del instrumento, de forma gue pro-
porcionan una puntuacién dnica que
refleja numéricamente la CVRS vy
gue, generalmente, se sitlian en una
escala que va de O (peor estado de
salud imaginable, a veces la muerte)
a 1 (mejor estado de salud imagina-
ble). La ventaja es que son las tnicas
medidas que se aproximan a sumi-
nistrar un valor gque refleja la CVRS



y, @ su vez, es el apropiado para in-
cluirlo en los andlisis econémicos
(tipo coste-utilidad). El inconvenien-
te, al ser de uso universal, es gue no
son lo suficientemente profundos
y pueden no analizar alteraciones
especificas de una enfermedad que
son importantes para los pacientes;
asimismo, pueden no ser lo suficien-
temente sensibles como para detec-
tar cambios en el tiempo que sean
significativos para los pacientes en
determinadas enfermedades.

Ademas de estos instrumentos de
medicion genéricos, se han desarrolla-
do instrumentos especificos o funcio-
nales para utilizar en pacientes con una
enfermedad concreta (asma, diabetes,
depresidn, etc.) que, por tanto, pueden
detectar mejor como un problema de
salud en particular afecta a la calidad
de vida de este tipo de pacientes y son
sensibles a variaciones de CVRS. La di-
mension fundamental a la que se dirige
es la eficacia, efectividad y eficiencia
técnica, vy la utilidad central se dirige
a la evaluacion de tecnologias sanita-
rias o la evaluacion economica (efectos
y costes). La principal ventaja es que
presentan una alta sensibilidad a los
cambios ante un problema de salud,
especialmente indicados en los estu-
dios que pretenden medir el cambio en
la calidad de vida tras una intervencion.
La principal limitacién es gue no per-
miten realizar comparaciones entre las
diferentes patologias .

La decision de escoger entre un
instrumento genérico o especifico de-
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pende del objetivo del estudio: los ge-
néricos son especialmente tiles para
comparar la calidad de vida en pacien-
tes con una patologia respecto a otros
pacientes con diferentes procesos o un
grupo control sano, mientras que los
especificos estan enfocados a aspec-
tos mas importantes de la enfermedad
concretay su tratamiento.

Por ultimo, existe otro grupo de
cuestionarios denominados “utilities”
gue miden el valor gue el paciente o Ia
sociedad adjudican a determinados es-
tados de salud. Tienen la ventaja de dar
un Unico valor como representacion del
estudio de CVRS; este valor oscila de 0=
muerte a 1= salud perfecta. Dentro de
este grupo uno de los mas utilizados es
el Euroqol 5-D ©@®),

En general se procede a utilizar
cuestionarios gue ya han sido validados
para medir la variable que nos interesa
y, asi, no tener que proceder al traba-
jo de disefio y validacion. Si utilizamos
uno ya existente ha de ser validado en
nuestro medio.

En cuanto al concepto de “Enfer-
medad Rara” (Rare Dissease), segln
la OMS se consideran enfermedades
raras (ER), incluidas las de origen ge-
nético, aquéllas con peligro de muerte
o de discapacidad crénica (dependencia
permanente del sistema socio-sanita-
rio), con problemas afiadidos en cuanto
a la dificultad diagndstica, escasa in-
vestigacion etioldgica y/o terapéutica,
y cuya prevalencia es menor de 5 casos
por 10.000 habitantes en la Comuni-
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dad. Esta definicion de ER, usada en
la Unién Europea @, es de naturaleza
epidemiolégica y el limite de frecuencia
para la inclusién bajo esta denomina-
cion es arbitrario, de modo que en los
EE.UU. esta fijado en 7 por 10.000 habi-
tantes, en Japén en 4 por 10.000 habi-
tantes y en Australia en 1 caso por cada
10.000 habitantes.

No se han contabilizado exhausti-
vamente todas las ER, pero las listas
mas extensas son las facilitadas por la
NORD (National Organization for Rare
Disorder) %®, Orphanet ?®, una base de
datos de informacion de enfermedades
raras y de medicamentos huérfanos
para todo tipo de publico cuyo objetivo
es contribuir en la mejora del diagnos-
tico, cuidado v tratamiento de los afec-
tados de enfermedades raras, y por la
Oficina de Enfermedades Raras de los
NIH (National Institutes of Healh)®®
gue recogen entre 3.000 y 6.000 enfer-
medades de etiologias, caracteristicas
y terapéuticas diversas, que pueden
manifestarse tanto en la infancia como
en la edad adulta. La mayoaria de ellas
han sido poco estudiadas y su escaso
conocimiento hace que el diagnosti-
co se retrase en muchas ocasiones, o
incluso, gue algunas nunca sean diag-
nosticadas, dificultando la adopcion de
medidas preventivas o terapéuticas ©".

Por lo general, se trata de patologias
gue acompafan a los pacientes duran-
te toda la vida, los individuos deben ser
atendidos médicamente durante su
etapa neonatal, pediatrica y en la edad
adulta. Segun la OMS, el 80% de ellas
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son de origen genético y en mas de la
mitad de los casos aparecen en la edad
adulta; también puede haber otras
causas, ya sean de origen infeccioso,
autoinmune o desconocido. Estudios
por parte de la Comisién Nacional de
los Estados Unidos para las enferme-
dades huérfanas, han observado que
para un tercio de los afectados fueron
necesarios entre 1y 5 afios para llegar
a un diagnostico correcto y que el 15%
estuvo sin diagnosticar durante seis o
mas anos.

No se conoce el numero total de
afectados por este tipo de enfermeda-
des, pues hasta ahora no han existido
sistemas de notificacion de casos, pero
la OMS calcula gue las personas gue su-
fren estas patologias suponen el 6-8%
de la poblacién ©2.

El interés por las enfermedades ra-
ras comienza a principios de los afios
80, en los Estados Unidos de Ameérica
(EEUU), cuando se desarrolla la primera
regulacion sobre medicamentos huér-
fanos del mundo. Esta terminologia
surge de Ia reivindicacion que se venia
realizando desde asociaciones de afec-
tados por enfermedades de baja preva-
lenciay de sus familiares, reivindicacio-
nes que se basaban principalmente en
las carencias gque estas enfermedades
conllevan al no ser rentables para la in-
dustria farmacéutica, ya que el coste
de poner un nuevo farmaco estaba por
encima de los potenciales beneficios
en varios 6rdenes de magnitud, al ser
pocos los destinatarios potenciales. La
causa gue se expania como denomina-



dor comun a todo este conjunto de pa-
tologias no relacionadas entre si, era su
baja frecuencia en la poblacion ©2.

Seglnelcriteriomeramente numeéri-
co, en Extremadura cualquier patologia
gue afectara a menos de 500 personas
en toda la Comunidad Auténoma seria
considerada como enfermedad rara.
Sin embargo, bajo este punto de cor-
te englobariamos enfermedades mas
gue conocidas, como la poliomielitis, el
sarampion, la brucelosis e incluso la tu-
berculosis, lejanas éstas de considerar-
se enfermedades raras en términos de
conocimiento de su historia natural o
necesidad de tratamiento “huérfano”

Por ello, la Agencia Europea del Me-
dicamento (EMEA) reunié a un grupo
de epidemidlogos y responsables de
sistemas de informacion en el ambito
europeo con el fin de desarrollar unas
guias de aplicacion de este concepto de
enfermedad rara ©%. En el informe emi-
tido por los expertos se puso de mani-
fiesto la debilidad de la definicién vy la
dificultad en muchos de los casos de
conseguir encuadrar con la informacion
existente una enfermedad concreta
bajo la denominacién de enfermedad
rara. Ademas del criterio epidemiolo-
gico, este tipo de enfermedad debe ser
una afeccién que ponga en peligro la
vida o conlleve una incapacidad crénica
0 grave.

Asi, para considerase como tales,
las enfermedades raras deben reunir,
ademas de su baja prevalencia, algunas
otras caracteristicas como: la dificul-
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tad en la obtencién de un diagndstico
rapido vy fiable debido a conocimientos
aun recientes, poco extendidos y/o in-
completos en los sistema de salud; el
hecho de que los pacientes no reciban
tratamientos especificos, fundamen-
talmente por inexistencia de éstos, lo
gue suele obligar a emprender una bus-
gueda en solitario por toda la red sani-
taria; lainvestigacion de medicamentos
nuevos supone un coste excesivo para
la industria farmacéutica, cuya relacién
coste-beneficio no interesa, debido al
reducido nimero de pacientes a los que
van dirigidos; en general conllevan una
incidencia negativa en la calidad de vida
de quienes la padecen; y cominmente
son de caracter degenerativo e irrever-
sible, afectando directamente a las ca-
pacidades de relacién del enfermo con
su entorno fisico y social.

La conjuncién de éstas y otras ca-
racteristicas pone de manifiesto la si-
tuacién especial de los afectados por
estas enfermedades; especialmente
en el sentido de que muchas de ellas
afectan vy condicionan considerable-
mente |a calidad de vida de los afec-
tados y de sus familiares y cuidadores,
teniendo consecuencias tanto en el
ambito social y personal, como en el
educativo y en el laboral. En el ambito
socio-personal del afectado hay dos ti-
pos de consecuencias que se derivan de
una enfermedad rara: las que afectan a
la calidad de vida en todo aquello que
tiene que ver con los aspectos fisicos, y
las que afectan a la calidad de vida en
todo aquello que tiene que ver con los
aspectos psiquicos ©?.
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Existen cuatro circunstancias que
influyen de manera determinante en
gue las consecuencias de las enferme-
dades raras y las repercusiones sobre
la calidad de vida del paciente sean de
uno u otro tipo, aunque no lo hagan con
la misma intensidad; estas circunstan-
cias son: el que la enfermedad derive o
no en una demencia, la influencia de la
gravedad de la enfermedad en las pers-
pectivas de vida, el nivel de autonomia
personal en el desarrollo de la vida coti-
diana, que le haga depender de la fami-
lia o cuidadores, vy la edad de aparicion
y/o edad en la que el afectado es cons-
ciente de que padece la enfermedad,
gue tiene implicaciones en el ambito
educativo y/o laboral.

En cuanto a la investigacion cienti-
fica, la Comunidad Europea impulsa la
investigacion de estas patologias con-
siderandolas una linea prioritaria de in-
vestigacién, haciéndola efectiva tanto
en su sexto programa marco como en
el nuevo plan de investigacion de salud
publica que ha de desarrollarse durante
los préximos afos.

Por parte de Espafia, en 2001 se
constituyo el Centro de Investigacion
del Sindrome del Aceite Téxico y Enfer-
medades Raras (CISATER), dentro del
Instituto de Salud Carlos Ill, organismo
auténomo del Ministerio de Sanidad
y Consumo ©%, y por parte del Fon-
do de Investigacion Sanitaria (FIS) se
convocaron ayudas para la investiga-
cion que dieron como resultado el es-
tablecimiento de 12 Redes Tematicas
relacionadas con las ER, entre la que
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se encontraba, la Red Epidemiolégica
de Investigacién sobre Enfermedades
Raras (REpIER) ©® creada el afio 2003,
dentro de la convocatoria del Ministe-
rio de Sanidad y Consumo de Redes Te-
maticas de Investigacion Cooperativa,
y financiada por el FIS con expediente
G03/123 y de la que formaba parte Ia
Comunidad Auténoma de Extremadu-
ra con un nodo investigador compues-
to por profesionales del Sistema Sani-
tario Pablico. El objetivo principal de
REpIER era la creacién de un programa
de investigacion epidemiolégica para
las enfermedades raras en Espafia,
gue aportara un mayor conocimiento
de la situacion de las mismas en tér-
minos clinicos, epidemiolégicos vy te-
rapéuticos, a la vez que proporcionara
una orientacion mas apropiada para el
desarrollo de pautas de actuacién so-
cio-sanitarias.

En 2003, el CISATER paso a ser el
Instituto de Investigacion de Enferme-
dades Raras (IIER) por Orden Ministe-
rial SCO/3158/2003, de 7 de noviembre
87y en noviembre de 2006 se constitu-
y6 en Espafia el Centro de Investigacién
Biomédica en Red de Enfermedades
Raras (CIBERER), uno de los nueve con-
sorcios publicos establecidos por inicia-
tiva del Instituto de Salud Carlos Il (IS-
Cll), con el fin de coordinar y potenciar
la investigacion biomédica sobre estas
enfermedades en Espafia. Este centro
ha realizado recientemente un analisis
descriptivo de la situacion de las ER en
Espafa dentro de la estrategia del Sis-
tema Nacional de Salud en Enfermeda-
des Raras ©9.



La iniciativa mas reciente en Espa-
fia, a nivel nacional, en relacion con las
enfermedades raras ha sido la peticidn
en 2006 de una Ponencia al Senado ©9,
gue durante un afio analizo la situacion
de los pacientes con enfermedades ra-
ras, constituida en el seno de la Comi-
sién conjunta de la Comision de Sani-
dad y Consumoy de la Comision de Tra-
bajo y Asuntos Sociales, y de la que se
derivé un informe en el gue se insta al
Cobierno a poner en marcha un plan de
accién nacional respecto a las ER @9,

Dentro de las diversas actuaciones
realizadas en Espafia, cabe hacer una
mencion especial del recientemente
publicado Plan de atencién a personas
afectadas por enfermedades raras de
Andalucia, primero en su clase publica-
do @,

En Ia Comunidad Auténoma de Ex-
tremadura desde hace varios afios se
llevan a cabo politicas encaminadas
al conocimiento y la superacion de las
necesidades de los afectados por en-
fermedades raras, para lo gue se em-
pezd por dotar de recursos humanos a
la Delegacion de FEDER en Extrema-
dura con objeto de ayudar en su labor
informativa, orientadora y asesora en
afectados, familiares y/o cuidadores
relacionados con el ambito de estas pa-
tologias. Ademas, ante la constitucién
de REpIER, nuestra comunidad decidio
sumarse a la misma a fin de contribuir
en las mejoras sociosanitarias de estas
rubricas, por ello, a través de la enton-
ces Direccion General de Consumoy Sa-
lud Comunitaria y con participacion del
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Servicio Extremefio de Salud (SES), se
constituyé un grupo investigador for-
mado por profesionales del campo de
la epidemiologia, genética, medicina,
antropologia, enfermeria y farmacia,
estableciéndose un nodo de investiga-
cion de la red.

Entre las dificultades encontradas
en la investigacion como nodo de RE-
plER, podemos indicar como funda-
mental |a elaboracion de una lista defi-
nitiva de enfermedades raras en la que
se base el propio campo de actuacion de
la red. Por ello, como nodo de REpIER,
se decidio estudiar 677 enfermedades
concretas, sin contar las de base gené-
tica, si bien, esta lista se mantuvo, y asi
continda, en constante modificacion,
de manera que Extremadura, como se
indica mas adelante, incorpora en su
sistema de informacién y en sus estu-
dios todas aquellas enfermedades que
bajo el concepto de enfermedades raras
son susceptibles de incluirse.

Como se haindicado anteriormente,
existe una gran dificultad a la hora de
conocer el nimero total de afectados
por enfermedades raras, por lo gque una
de las primeras actuaciones del nodo de
Extremadura y de la Consejeria de Sa-
nidad y Consumo de la Junta de Extre-
madura fue crear un sistema de infor-
macién oficial que permita conocer, o al
menos estimar, el nimero de afectados.
Asi, en mayo de 2004 se crea el Siste-
ma de informacién sobre Enfermeda-
des raras de la Comunidad Auténoma
de Extremadura “?, tnico de este tipo
en Espafia y uno de los dos existentes
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en Europa junto al Registro Nacional de
Enfermedades Raras italiano “?.

Este sistema de informacion tiene
por objeto cubrir las necesidades in-
formativas que permitan conocer la
incidencia, prevalencia, supervivencia,
historia natural y otros aspectos rela-
cionados con los enfermos diagnosti-
cados y/o tratados de las patologias
englobadas dentro de las enfermeda-
des raras, de la Comunidad Auténoma
de Extremadura. El desarrollo de estu-
dios cientificos a partir de la informa-
cion existente en este sistema, podra
contribuir a una mejora de la calidad
asistencial, de la prevencion y la pla-
nificacion de los recursos materiales
y humanos que pudieran optimizar Ia
situacion actual de estas enfermeda-
des. De este modo, el objetivo basico
del sistema es valorar la dimension de
estas enfermedades mediante el cono-
cimiento de su incidencia y prevalencia
en Extremadura, ademas de analizar
las tendencias temporales y supervi-
venciay comparacion de las incidencias
observadas, contribuir en la investiga-
cion cientifico-médica y desarrollar es-
tudios epidemiolégicos tomando como
base la informacion existente en el sis-
tema de informacian.

La condicién para gue un caso se re-
gistre en este sistema de informacion
es la de estar diagnosticado de una en-
fermedad rara y residir de forma habi-
tual en la comunidad auténoma de Ex-
tremadura “Y. Se podran recoger casos
“sin diagnostico” y/o “pendientes de
estudio” o “sospechosos” susceptibles
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de ser incluidos en el sistema tras un
proceso de confirmacion del diagnés-
tico y la adecuacion de éste, segln los
criterios cientificos del momento, a la
definicién de caso de ER. La primera
aproximacion a la prevalencia de ER en
Extremadura a través del sistema de
informacion se realizé en 2005, resul-
tando que a fecha de 31 de diciembre
de 2004 el sistema trabajaba sobre un
total de 717 posibles enfermedades ra-
ras, existiendo registrados a esa fecha
2.944 casos prevalentes de alguna de
las Enfermedades Raras consideradas;
estos casos correspondian a 196 enfer-
medades distintas, ademas de 4 casos
que figuraban “sin diagnéstico” “*. No
obstante, Ia lista de enfermedades se
ha mantenido y se mantiene, sujeta a
cambios v modificaciones, habiéndose
incorporado a las busquedas del siste-
ma, en el momento de redactar el pre-
sente trabajo, un total de 1.187 ER dife-
rentes, con un total de 3.422 enfermos
registrados a fecha de 1 de septiembre
de 2008.

La baja frecuencia relativa de esas
enfermedades ha hecho que histérica-
mente hayan resultado relegadas des-
de el punto de vista del desarrollo de los
sistemas de informacion sanitaria. En
los Ultimos afios se esta apoyando des-
de distintos ambitos politicos publicos,
sanitarios y extra-sanitarios, el analisis
de la problematica de las enfermeda-
des raras y la necesidad de disponer de
informacion fiable sobre las mismas.

Un paso clave en ese sentido fue Ia
Decision 1295 del afio 1999 del Parla-



mento Europeo y el Consejo de Europa
en la que se aprobaba un Programa de
Accién Comunitaria sobre las Enferme-
dades Poco Comunes en el ambito de
la Salud Publica para el periodo 19983-
2003, con el objetivo de “contribuir, en
coordinacién con otras medidas comu-
nitarias, a garantizar un nivel elevado
de proteccion sanitaria contra las en-
fermedades poco comunes, mejorando
los conocimientos sobre las mismas,
fomentando la creacién de una red de
informacién coherente y complemen-
taria sobre las enfermedades poco co-
munes, facilitando el acceso a la infor-
macién sobre éstas, especialmente a
los profesionales de la sanidad, los in-
vestigadores vy las personas afectadas
directa o indirectamente por estas en-
fermedades, favoreciendo o reforzando
la colaboracion transnacional entre el
voluntariado vy las organizaciones pro-
fesionales que prestan asistencia a es-
tas personas, garantizando una gestion
adecuada de las agrupaciones tempo-
ro-espaciales de enfermos o clusters,
favoreciendo la vigilancia de las enfer-
medades poco comunes” 49,

En ese mismo afio 1999, se aprueba
el Reglamento del Parlamento Euro-
peo y del Consejo sobre Medicamen-
tos Huérfanos, con el objetivo de es-
tablecer incentivos para el desarrollo y
la comercializacion de medicamentos
destinados a prevenir, diagnosticar, o
tratar, enfermedades poco frecuentes.
Posteriormente, en septiembre del
afio 2003, con la aprobacion del actual
Programa de Accion Comunitario en el
Ambito de la Salud Publica para el pe-
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riodo 2003-2008, los distintos objeti-
vos y actividades del anterior Programa
guedan incluidos en los capitulos 1y 2
del nuevo Plan, relativos a la mejora de
la informacion sanitaria y al estableci-
miento de mecanismos de vigilancia y
respuesta rapida frente a agrupaciones
o clusters de enfermos 7,

Actualmente, con el objetivo de
aportar datos comunes a los paises
miembros, desde European QOrgani-
sation for Rare Diseases (EURORDIS),
una alianza no gubermamental de or-
ganizaciones de pacientes y personas
individuales “® se han realizado tres
estudios dentro del programa Eurodis-
Care “°9.50 que a su vez forma parte
del Proyecto Solidario de Pacientes con
Enfermedades Raras (RAPSODY) ©2,
para intentar dar a conocer los proble-
mas v la realidad de las personas con
estas enfermedades. En concreto, el
altimo informe realizado en 2007 ha
tenido como objetivo describir y com-
parar experiencias y expectativas de los
pacientes y sus familias respecto al ac-
ceso alos servicios sanitarios en Europa
en 16 enfermedades distintas ©2.

En Espafia el 23 de enero de 2008
se celebro la primera reunion de traba-
jo para la confeccién de la Estrategia
Nacional de Enfermedades Raras del
Sisterma Nacional de Salud. Este en-
cuentro, entre el Ministerio de Sanidad,
sociedades cientificas y organizacio-
nes de pacientes, tuvo como principal
meta impulsar la elaboracion de una
politica para abordar de forma global Ia
problematica que afecta a los mas de
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tres millones de espafioles que sufren
patologias de baja prevalencia. De esta
forma, el anuncio del nuevo Plan de Ac-
cion “abre una nueva via de esperanza
para mejorar la atencion vy la calidad de
vida de los afectados. Se va a incidir en
el acceso a los tratamientos, en la me-
jora del diagnostico, y en el impulso a
lainvestigacion, aspectos esenciales en
el abordaje de las ER y que actualmen-
te no reciben la suficiente atencién por
parte de la Administracién” ©%.

Una de las acciones mas importan-
tes que el gobierno de Espafia ha pues-
to en marcha en materia sanitariay que
favorece, en gran medida, la calidad de
vida de los pacientes con enfermeda-
des raras y la de sus familiares, ha sido
la promulgacion de la Ley 39/2006, de
14 de diciembre, de promocion de la
autonomia personal y Atencion a las
personas en situacion de Dependen-
cia (en adelante Ley de Dependencia o
LAAD). A través de esta ley se recono-
ce un nuevo derecho de ciudadania en
Espafa, universal, subjetivo y perfecto:
el derecho a la promocion de la autono-
mia personal y atencién a las personas
en situacion de dependencia, mediante
los principios de universalidad y carac-
ter publico de las prestaciones, igual-
dad y no discriminacién y participacion
de las Administraciones Publicas ©°,

En esta Ley, en su articulo 2.2, se
define la dependencia como “el estado
de cardcter permanente en gue se en-
cuentran las personas que, por razones
derivadas de la edad, la enfermedad o
la discapacidad, y ligadas a la falta o a

Calidad de vida relacionada con |a salud en pacientes con enfermedades raras

la pérdida de autonomia fisica, mental,
intelectual o sensorial, precisan de la
atencién de otra u otras personas o ayu-
das importantes para realizar activida-
des bdsicas de la vida diaria o, en el caso
de las personas con discapacidad inte-
lectual o enfermedad mental, de otros
apoyos para su autonomia personal”.

Como medida para concretar los
objetivos de esta Ley el Ministerio de
Trabajo y Asuntos Sociales ha construi-
do el Centro Estatal de Referencia de
Atencién Sociosanitaria a personas con
Enfermedades Raras y sus familias en
Burgos, centro que sera “de referencia
nacional e internacional tanto en aten-
cién especializada a las personas afec-
tadas, como en formacién de profesio-
nales e investigacion”. El centro contara
con dos unidades diferenciadas aungue
relacionadas entre si, con 64 plazas re-
sidenciales disponibles y los siguientes
servicios de referencia: area de infor-
macién, documentacién, investigacion
y evaluacion; area de formacién, asis-
tencia técnica y cooperacion intersecto-
rial; servicios de atencién directa a las
familias: servicio de familias, servicio
de respiro familiar, escuela de padres y
ONG ©®),

Todoello con el objetivo de mejorar la
atencion de personas mayores y perso-
nas con discapacidad, facilitar el inter-
cambio y la especializacién de profesio-
nales e impulsar la mejora de la calidad
en el sistema de servicios saciales.

Los centros estatales de referencia
se desarrollan, prioritariamente, como



centros de alta especializacion y segln
su naturaleza vy finalidad ofrecen a las
personas afectadas y a sus familias los
siguientes servicios: asistencia perso-
nal, de salud, manutenciény alojamien-
to, en régimen de internado o atencién
diurna; rehahilitacion médicofuncional,
entrenamiento en la autonomia perso-
nal y rehabilitacion psicosocial;, apoyo
familiar, de readaptacion al entorno co-
munitario y reinsercion social.

Encuanto a su caracter de referencia,
el objetivo de estos centros es la promo-
ciony mejora de los recursos disponibles
(servicios, equipamientos, métodos vy
técnicas de intervencion, etc.). Y para
este cometido, son éstas sus funciones:
analisis, sistematizacion y difusion de
informacién y conocimientos; fomento
de la investigacion cientifica, desarrollo
e innovacion de métodos y técnicas de
intervencion; formacién y perfecciona-
miento de profesionales y elaboracién
de normas técnicas; apoyo, asesora-
miento y asistencia técnica a institucio-
nes y otros recursos; consultoria y asis-
tencia técnica como apoyo técnico a las
administraciones competentes.

Estos grandes centros estatales son
también un “referente”, por cuanto los
servicios que ofrecen son comunes a to-
dos ellos: informacién y comunicacion,
plan de formacién de especialistas, pro-
grama de innovacion y desarrollo, co-
operacion con maovimiento asociativo,
consultoriay asistencia técnica.

Actualmente, el Gobierno de Espafia
ha puesto en marcha también el Cen-

Antecedentes

tro de Referencia Estatal (CRE) para la
atencién a personas con grave discapa-
cidad y para la promocién de la autono-
mia personal y atencion a la dependen-
cia de San Andrés del Rabanedo (Ledn),
gue presta una atencion directa de ca-
racter especializado y en régimen de re-
sidencia o de centro de dia, a personas
mayores de 16 afios con graves discapa-
cidades fisicas, psiguicas o sensoriales
gue se encuentran en situacion de de-
pendencia grave. Entre otros servicios
ofrece los de asistencia personal, de sa-
lud, de manutencion y alojamiento asi
como los de rehabilitaciéon médico-fun-
cional, entrenamiento en Ia autonomia
personal y rehabilitacion psicosocial y
de integracién sociolaboral ©7).

Para contribuir con esta medida la
Federacion Espafiola de Enfermedades
Raras ofrece los siguientes servicios:
servicio de informacién y orientacién
(S10), programa de apoyo técnico a las
asociaciones, servicio de atencion psi-
colégica, grupos de ayuda mutua, pro-
grama CIBER-FEDER, asesoria juridica
y formacién en ER ©9),

El SIO es un servicio unico en Es-
pafa, gue supone el termémetro mas
importante de la situacion de las per-
sonas afectadas por enfermedades ra-
ras y sus familias. Desde el SIO se in-
tenta dar respuesta a dos de las nece-
sidades expresadas por los afectados,
familiares y profesionales de la salud:
la falta de informacion sobre las enfer-
medades vy el aislamiento que sufren
los afectados. Se trata de un servicio
gue trabaja con una base de datos a
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nivel nacional que permite crear redes se encuentrany, ademas, constituye el
de pacientes, romper la cadena de ais- canal de informacién y apoyo para este
lamiento, dispersion y soledad en que colectivo.




Justificacion

omo se refleja en la introduccion,

se estima que del 6 al 8% de Ia

poblacién mundial, estaria afec-
tada por estas enfermedades, lo que
supone, referido a Espafia, que unos 3
millones de espafoles estarian afec-
tados. Se da ademas la circunstancia
de que una cincuentena de enferme-
dades raras afectan a algunos millares
de personas en Espafa, unas 500 en-
fermedades raras no afectan mas que a
unos centenares de personas y algunos
millares de enfermedades sélo afectan
a unas pocas decenas de personas. En
este sentido se habla de la «paradoja
de larareza», que alude al hecho de que
siendo baja la prevalencia de cada una
de estas enfermedades, sin embargo
consideradas en su conjunto tienen una
incidencia importante “9.

Las enfermedades raras afectan a
cualguier persona y pueden manifes-
tarse a cualguier edad, desde el naci-
miento y la infancia, o en la madurez.
Presentan, igualmente, una amplia
diversidad de alteraciones y sintomas
gue varian no sélo de una enfermedad
a otra, sino también de un paciente a
otro que sufre la misma enfermedad
en diversidad de grado de afeccion y de
evolucion. Sin embargo, en relacion a
la calidad de vida y de forma genérica,
el 65% de las enfermedades raras son

graves e invalidantes y se caracterizan
por un comienzo precoz en la vida (2 de
cada 3 aparecen antes de los dos afos),
dolores crénicos (presente en 1de cada
5 enfermos), el desarrollo de déficit mo-
tor, sensorial o intelectual en la mitad
de los casos, que originan una discapa-
cidad en la autonomia (en 1 de cada 3
casos), en casi la mitad de los casos el
pronadstico vital esta en juego, ya que
a las enfermedades raras se le puede
atribuir el 35% de las muertes antes de
un afo, del 10% entre 1y 5 afios y el 12%
entre los 5y 15 afios, no existe cura para
la mayoria de estas enfermedades, la
informacién, cuando existe, es escasa,
parcial o dificil de encontrary la investi-
gacion es insuficiente y con frecuencia
carece de coordinacion 639,

Asi pues, y aungue como decimos
las enfermedades raras presentan una
gran diversidad, también pueden ofre-
cer rasgos comunes, muchos de los
cuales repercuten en la calidad de vida
de las personas que las padecen vy sus
familiares, viéndose ésta afectada en
gran medida. Algunos de esos rasgos
comunes especificos son “9:

» Ponen en peligro la vida y son croni-
camente debilitantes e invalidantes
con una prevalencia baja y un alto
nivel de complejidad. La expectativa
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de vida de los pacientes se ve con-
siderablemente reducida y muchos
tienen discapacidad gue llega a ser
una fuente de discriminacién vy re-
duce o destruye oportunidades edu-
cativas, profesionales o sociales.

Los pacientes con enfermedades
muy raras y sus familias estan par-
ticularmente aislados y son vulnera-
blesy se ve afectada la libertad y au-
tonomia del paciente y sus derechos
basicos.

El afectado es un huérfano de los
sistemas de salud, a menudo sin
diagnostico, sin tratamiento, sin in-
vestigacion, por lo tanto, sin motivo
para la esperanza.

En general alteran de forma muy
negativa la calidad de vida de los
afectados y de sus familias y su-
ponen una gran carga psicosocial y
econdémica para las mismas.

Se estima que un 80% de estas en-
fermedades son de origen genético
y la mayoria se inician en edad pe-
diatrica o en la madurez, por lo que
la mayoria requiere estudios genéti-
cos, gue solo laboratorios altamen-
te especializados pueden facilitar,
para conseguir un diagnastico, a su
vez necesario para el consejo gené-
tico.

El desconocimiento de estas enfer-
medades origina la falta de infor-
macién adecuada a los pacientes y
sus familias para facilitar su acceso

a las intervenciones sanitarias que
precisen y evitar los retrasos diag-
nosticos.

La falta de politicas sanitarias espe-
cificas y la escasez de experiencia se
traduce en un retraso para lograr un
diagnéstico adecuado v la dificultad
para acceder a la atencién socio-sa-
nitaria.

Los servicios nacionales de salud
para diagndstico, tratamiento vy
cuidado de los pacientes con enfer-
medades raras difiere de manera
significativa en términos de dispo-
nibilidad y calidad. Los ciudadanos
europeos tienen un acceso desigual
a los servicios de salud publica y a
los medicamentos huérfanos.

Los fondos que se destinan a la in-
vestigacion y la atencion socio-sani-
taria son escasos.

No existe una coordinaciéon de accio-
nes politicas a nivel nacional.

Requieren la coordinacién entre la
asistencia primaria y la asistencia
especializada, con la concurrencia
incluso de expertos, y de enfoques
multidisciplinares.

Adolecen de falta de tratamiento
efectivo para la mayoria de ellas.

Dada su baja incidencia, es poco ren-
table para la industria el desarrollo
de medicamentos para algunas de
estas enfermedades.



P Existe unagrandificultad en realizar
estudios epidemioldgicos, diagnas-
ticos, clinicos, terapéuticos y cua-
litativos en estos colectivos, entre
otras razones, por su dispersion.

» Requieren de centros de referencia
integrales, que abarquen investiga-
cion, diagnostico y terapias sanita-
rias.

» Requieren medidas para atender a
sus necesidades educativas espe-
ciales asi como laborales y saciales.

P Falta de sensibilizacion social, como
consecuencia del desconocimiento
de la mayoria de ellas, y de determi-
nacion de los poderes publicos para
promover una gestion integral de
los recursos disponibles.

» La mayoria de estas enfermedades
tienen un alto costo socio-sanitario
para los sistemas nacionales de sa-
lud.

A partir de esta situacion, estas
enfermedades plantean un desafio no
solo a nivel nacional sino también a es-
cala paneuropea, de ahi que constitu-
yan en la actualidad una prioridad del
Programa de Salud Publica 2003-2008
de la Unién Europea.

La Federacion Internacional de Es-
clerosis Multiple (MSIF) ©®, sefiala una
serie de principios para mejorar la ca-
lidad de vida de las personas con esta
enfermedad en su libro al respecto ©2.
Estos principios podrian hacerse exten-

sibles a todo el conjunto de enferme-
dades raras (dados los rasgos comunes
sefalados anteriormente) y son los si-
guientes: independencia y autonomia,
asistencia médica, asistencia continua-
da, promocion de la salud y prevencion
de la enfermedad, apoyo a los miem-
bros de la familia, transporte, empleoy
actividades de voluntariado, pensiones
y ayudas econémicas por discapacidad,
educacion y vivienda y accesibilidad a
edificios comunitarios 9.

El desarrollo de los principios fue
dirigido, en parte, por los primeros cin-
co ambitos incluidos en el marco de
la Calidad de Vida de la QOrganizacion
Mundial de la Salud (WHOQOL), inclu-
yendo salud fisica, salud psicolégica,
nivel de independencia, relaciones so-
ciales y ambiente; dichos principios son
tratados especificamente y analizados
a través de la Matriz de Competencias
de la Calidad de Vida de la OMS. Estos
principios hacen patente Ia crisis en el
derecho a la salud de muchas personas
afectadas por enfermedades raras, ya
gue la mayoria de ellas no ve reconoci-
dos tales derechos 9.

Por lo que respecta a los cuidados
gue estos pacientes necesitan, en los
ultimos afos estamos asistiendo en
nuestro pais al progresivo reconoci-
miento de la necesidad de atencion al
colectivo de las personas en situacion
de dependenciay sus familiares. El ma-
yor logro obtenido en este sentido es
la Ley de Promocion de la Autonomia
Personal y Atencion a las Personas en
Situacion de Dependencia. La atencion
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a las personas en situacion de depen-
dencia ha sido tradicionalmente llevada
a cabo por las propias familias en el en-
torno comunitario, respondiendo asi a
los intereses tanto de las personas ma-
yores y sus familiares como de las insti-
tuciones, enlo que ha sido denominado
“principio de envejecer en casa”.

El cuidado informal es la principal
fuente de ayuda de las personas en si-
tuacion de dependencia y sigue siendo
proporcionado fundamentalmente por
las mujeres, quienes dedican una me-
dia aproximada de once horas diarias a
atender a su familiar. Las importantes
demandas que implica esta situacion
tienen generalmente un impacto ne-
gativo significativo sobre diferentes
areas de la vida de la persona cuidadora
(salud, relaciones sociales y familiares,
economia, etc.). A veces las creencias y
pensamientos de los cuidadores pue-
den actuar como obstaculos o barreras
para un afrontamiento adaptativo del
cuidado. En una sociedad como la nues-
tra, predominantemente “familista”, no
es infrecuente que muchos cuidadores
consideren que el cuidado ha de llevar-
se a cabo exclusivamente por la familia
y que solicitar ayuda a terceros supone
una desviacion indeseable con respecto
alo gue es social y familiarmente acep-
tado. Conocer c6mo piensa un cuidador
(susvalores, creencias, normas) y siesta
forma de pensar dificulta el cuidado, es
un requisito previo a la distribucion y
administracion de los recursos disponi-
bles, dado que el aprovechamiento de
éstos depende en ultimo término de
la intencion o voluntad del cuidador de
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aprovecharlos, las cuales pueden verse
limitadas por una inadecuada forma de

entender el cuidado por parte de éste
(G

En los dltimos afios se han produ-
cido algunos cambios en la manera
en gue el cuidado es percibido por las
familias; actualmente es mayor el por-
centaje de cuidadores que sefiala que
hace falta una preparacién o formacioén
para poder llevar a cabo adecuadamen-
te la tarea de cuidar de un familiar ©,
Esta cuestion se recoge en la Ley de
Promocion de la Autonomia Personal
y Atencién a las Personas en Situacién
de Dependencia, en la gue se incluyen
acciones dirigidas a incorporar progra-
mas de formacion e informacion a los
cuidadores ©°.

En este orden de cosas, dentro del
Plan de Salud de Extremadura 2005-
2008 se sefiala como una de las prin-
cipales actuaciones (recogida en el ob-
jetivo nimero 6 del citado plan) la de
“atender las necesidades de colectivos
especificos (personas mayores, discapa-
citados, con enfermedades raras, con
enfermedades crénicas incapacitantes,
drogodependientes, en situacion o ries-
go de exclusion social)” ©2.

La principal limitacién en cualquier
estudio sobre enfermedades raras con-
siste, precisamente, en la baja frecuen-
cia de la propia enfermedad, lo que se
traduce en un escaso numero de enfer-
mos con los que poder trabajar. A ello
se une el hecho de la dificultad para co-
nocer la existencia de dichos enfermos



al no existir registros especificos y ser
muy dificil identificar los diagnésticos
en las bases de datos sanitarias o para-
sanitarias. El funcionamiento del Siste-
ma de informacién sobre Enfermeda-
des Raras de Extremadura permite el
acceso a un cierto nimero de pacientes
a los que proponer su participacion en
este tipo estudios, siendo uno de los
objetivos del propio sistema.

Por todo ello, un grupo formado por
personal de las Gerencias de Salud de
Caceres vy de Badajoz del Servicio Ex-
tremefio de Salud y de la entonces Di-
reccion General de Consumo y Salud
Comunitaria de la Consejeria de Sani-
dad y Consumo, actualmente, Direccion
Ceneral de Salud Publica del Servicio
Extremefio de Salud, ha llevado a cabo
este estudio sobre calidad de vida rela-
cionada con la salud de pacientes con
enfermedades raras que se encontra-
ban registrados en el Sistema de in-
formacion de Enfermedades Raras de
Extremadura, durante los afios 2005
a 2007, con el fin de evaluar la calidad
de vida vy la utilizacion de recursos sa-
nitarios en estos pacientes y sus fami-
liares._

Para ello, se solicité una ayuda para
la realizacién de un proyecto de investi-

gacién conforme a la convocatoria de la
Direccion General de Formacion, Inspec-
cion y Calidad Sanitarias de la Conseje-
ria de Sanidad y Consumo de la Junta
de Extremadura, dentro de una de sus
lineas prioritarias: la atencion a las en-
fermedades raras. La subvencién para
el proyecto se concede en 2005 (expe-
diente SCSS0432) vy posteriormente
se consigue una renovacion para 2006
(expediente SCSS0585). Esta financia-
cion se ha complementado con la del
proyecto “Patrén clinico epidemioldgico
y calidad de vida de pacientes con Neu-
rofibromatosis tipo | en Extremadura”
(expediente SCSS0530), en el gue se
entrevistaron especificamente pacien-
tes de esta enfermedad.

Previamente y dentro de las activi-
dades de REpIER, se habia realizado un
estudio piloto en 2004 en colaboracion
con la Federacion Extremenfa de Enfer-
medades Raras (FEDER) como un pri-
mer acercamiento y toma de contacto
con la posible poblacion del estudio.
Asi, se contacté con los responsables
de FEDER vy se explicaron los objetivos
del proyecto. Dicho estudio piloto se
realizd a 56 pacientes socios de FEDER,
mavyores de edad, y ofrecié a los inves-
tigadores la oportunidad de validar los
cuestionarios y la técnica empleada.
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| objetivo general del estudio se

plantea como la evaluacion de Ia

calidad de vida relacionada con |a
salud de las personas afectadas por en-
fermedades raras en la Comunidad Au-
ténoma de Extremadura, que sirva de
base para un mejor conocimiento de las
necesidades socio-sanitarias de estas
personas, de forma que el Servicio Sa-
nitario Publico de Extremadura tenga
mas elementos de juicio para una mejor
atencion integral a las mismas, encua-
drandose pues en los objetivos del Plan
de Salud de Extremadura 2005-2008.

Objetivo

Como objetivos especificos se plan-
tean los siguientes:

- Conocer la salud sentida de los pa-
cientes.

- Conocer las discapacidades.

- Conocer la necesidad de apoyo ex-
terno.

- Conocer las caracteristicas de los
cuidadores.

- Describir las utilizacion de produc-
tos y recursos sanitarios.







Metodologia

Tipo de estudio:

Se ha disefiado un estudio observa-
cional, descriptivo, de corte y retrospec-
tivo, realizado mediante encuesta por
entrevista personal, entrevista a infor-
mantes y observacion participante. El
ambito del estudio ha sido todo el te-
rritorio de la Comunidad Auténoma de
Extremadura.

Sujetos participantes:

Como poblacion diana para el es-
tudio se tomaron todos los pacientes
diagnosticados de enfermedades raras
en Extremadura, mayores de 18 afios
gque a fecha 31 de diciembre de 2004
estuvieran registrados en el Sistema de
informacién sobre enfermedades raras
de Extremadura de la Consejeria de Sa-
nidad y Consumo y, por tanto, cumplian
con la definicién de caso de dicho sis-
tema, esto es: estar diagnosticado de
una enfermedad rara y residir de forma
habitual en la comunidad auténoma
de Extremadura, considerandose como
enfermedad rara aguella que presente
una prevalencia menor de 5 casos por
10.000 habitantes y ademas tenga mas
de uno de los siguientes criterios con-
ceptuales:

« Escasa informacion etiopatogenia
de la enfermedad y/o

» No estar controlada por otro sis-
tema de vigilancia epidemiolégica
y/o

« Necesidad de al menos un medi-
camento huérfano para su trata-
miento.

Seleccion de los participantes:

Saobre el listado de pacientes regis-
trados en el sistema de informacién y
como control de exhaustividad, se pro-
cedio a la eliminacién de los duplicados
a través de varios indicadores persona-
les (nombre, primer apellido, segundo
apellido, localidad de residencia y fecha
de nacimiento) y para controlar el ni-
merao de fallecidos se utilizé la base de
datos de tarjeta sanitaria asumiendo
gue todos los casos que estaban dados
de alta a fecha 31 de diciembre de 2004
en dicha base no habian fallecido y por
tanto se incluyeron como poblacién
diana del estudio, utilizandose la mis-
ma base de tarjeta sanitaria para com-
pletar y/o actualizar los datos de cada
registro que permitieran el contacto
con los pacientes: domicilio postal y te-
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léfono. A estos pacientes se incorpora-
ron aquellos que se fueron registrando
en el sistema de informacién a lo largo
de 2005y 2006. Asi, se obtuvo un lista-
do final de pacientes, siendo estos los
gue componen la poblacién diana, con
un total de 1.735 personas.

Asi pues, se consiguio un listado de
1.735 personas potencialmente parti-
cipantes en el estudio, a cada una de
las cuales se les envid, dirigida a los
domicilios postales gue figuraban en
dicho listado, una carta firmada por el
entonces Consejero de Sanidad y Con-
sumo de la Junta de Extremadura por Ia
gue se les solicitaba la participacion en
el estudio, en la cual se indicaba que se
realizaria un contacto telefénico pos-
terior para confirmar la aceptacién a
participar o no en el mismo vy, en caso
afirmativo, concertar el lugary fecha de
la entrevista. Dado que no se disponia
de un namero de teléfono de contacto
de un cierto nimero de pacientes, junto
a la carta de presentacion se incluyeron
teléfonos de contacto de los investiga-
dores.

De las 1.735 personas a las gue se
enviaron las cartas de presentacion, no
se pudo contactar con un gran ndmero
de ellas por diversos motivos, especial-
mente por no contar con teléfono de
contacto de 825 pacientes, asi como
gue en 117 casos las cartas fueron de-
vueltas por errares postales.

Ademas de lo anterior, se decidio
no realizar el estudio a los 53 pacien-
tes afectados por psicosis desintegra-
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tiva ya que en algunas de las variables
del cuestionario se valora la situacion
emocional del afectado, por lo que se
estimd conveniente no incluirlos a fin
evitar posibles influencias negativas en
su situacion, no obstante se incluyé un
paciente que presentaba este diagnos-
tico que solicito participar.

Por otra parte, a lo largo del estu-
dio se incorporaron varias personas no
incluidas inicialmente en el listado, al
identificarse como pacientes con en-
fermedad rara bien a través de fami-
liares que participaban o como conse-
cuencia de otros trabajos sobre este
tema o de haber tenido conocimiento
del estudio.

Por todo ello, finalmente se pudo
contactar de forma efectiva con 614
personas. De entre ellas, se excluyeron
a 85 por diferentes motivos; concreta-
mente en 7 casos estaban desplazados
a otras comunidades auténomas, en 41
casos se comprobo que no cumplian Ia
definicién de caso requerida por el sis-
tema de informacion, y en 37 casos la
persona habia fallecido; por lo gue la
poblacién final potencialmente a es-
tudiar fue de 531 personas, de las gue
398 aceptaron participar, o que supone
una tasa de participacion del 74,95%,
si bien de estas personas que mostra-
ron su deseo de participar, no se cum-
plimentod el cuestionario en 51 casos,
debido a que a la hora de concretar Ia
cita para la entrevista personal no fue
posible realizar ésta, bien porque no se
pudo volver a contactar con el pacien-
te al haber cambiado éste de domicilio



o de teléfono o no atender la llamada,
0 por imposibilidad de fijar una fecha;
por lo que el nimero final de pacientes
entrevistados y cuestionarios cumpli-
mentados fue de 347 bajando la tasa
de participacion al 65,34%.

Realizacion de las entrevistas:

Una vez realizado el contacto por te-
|éfono se citd a los pacientes paralaen-
trevista personal. Las citas para la rea-
lizacion de las entrevistas se adaptaron
en todo momento a las posibilidades
y deseos de los pacientes, tanto en lo
referente al dia y hora, incluido hora-
rio no laboral y dias festivos, como en
lo referente al lugar, pudiendo ser éste
el domicilio del paciente, su el lugar de
trabajo, centros de atencién a discapa-
citados, centros de salud o consultorios
médicos locales, ya fuera el gue corres-
pondia al paciente u otro cercano en el
caso de que el paciente no deseara rea-
lizarlo en su centro de salud de referen-
cia por el motivo que fuera, u otro lugar
gue ellos eligiesen. En la citay antes de
comenzar la entrevista, a los interesa-
dos se les entregaba el consentimien-
to informado para su firma previa a la
cumplimentacién del cuestionario, tal
como se indica en el apartado siguiente
de confidencialidad, y cuyo modelo se
incluye en el anexo I.

Las entrevistas se realizaron a lo
largo de 3 afios, entre 2004 y 2007, ini-
ciandose con la realizacion entre sep-
tiembre y octubre de 2004 del estudio
piloto con 56 pacientes voluntarios so-
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cios de FEDER-Extremadura, que ade-
mas figuraban incluidos en el Sistema
de informacién sobre enfermedades
raras de Extremadura, y por tanto, en
el listado inicial de los 1.735 potenciales
participantes, y realizandose el resto de
entrevistas entre marzo de 2005 y sep-
tiembre de 2007.

Confidencialidad de los datos y con-
sentimiento informado:

La confidencialidad de los datos se
garantizé con la aplicacion de la Ley
Organica 15/1999 de Proteccion de Da-
tos de Caracter Personal y la utilizacién
de la informacién obtenida se hizo de
manera anénima. Todas las personas
gue participaron en el estudio fueron
informadas verbalmente y por escrito
sobre su participacion en el estudio,
las implicaciones beneficios o riesgos
derivados de su participacion, los cos-
tes o compensaciones, la voluntariedad
de su participacién, la confidencialidad
de los datos, indicandoles los datos de
contacto con el equipo investigador, y
firmaron el consentimiento informado
incluyendo los datos de DNI, fecha vy
firma del investigador vy el participante
(anexo 1).

Cuestionario:

El disefio del cuestionario parte del
facilitado por el nodo investigador de
la Comunidad Auténoma de Canarias
perteneciente a REpIER, que ha sido
aplicado por el mismo en diferentes
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estudios sobre ciertas enfermedades
concretas gue tienen la condicion de ra-
rasy que, a su vez, toma como base los
cuestionarios genéricos EuroQol-5D vy
SF-36; asi como preguntas sobre nece-
sidades terapéuticas y utilizacion de re-
cursos. El cuestionario utilizado (anexo
1), recoge las siguientes variables:

» Socio-demograficas y econémicas:
fecha de nacimiento, género, nivel
de estudios, grado de independen-
cia funcional, experiencia laboral,
situacion laboral actual y pasada,
nivel de ingresos y situacion familiar
y social actual y la que se tenia en el
momento de ser diagnosticado por
la enfermedad.

» De necesidades terapéuticas, uti-
lizacion de recursos sanitarios y no
sanitarios: diagndsticos, hospitali-
zacidn, visitas al médico de cabece-
ra, especialistas, urgencias, costes
terapéuticos y de rehabilitacion,
necesidad de cuidador y ayudas téc-
nicas (alimentacion, soporte, aseo,
movilidad, comunicacion, mobiliario
especial, etc.), cuidados terminales,
cuidados comunitarios (visitas a do-
micilio, etc.).

» De calidad de vida vy utilidades. Las
utilidades se han medido en los pa-
cientes, utilizando los cuestionario
genéricos EuroQol (EQ-5D) y SF-36,
cuyo uso se especifica en el siguien-
te punto.

El cuestionario se ordend en cuatro
bloques de preguntas: el primer blo-
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gue incluye las preguntas generales
dirigidas al paciente sobre sus datos
personales, situacion laboral, y recur-
sos sanitarios y de otro tipo utilizados;
el segundo blogue, también dirigido al
enfermo, incluye las preguntas sobre el
estado de salud sentido de forma ge-
neral; el tercer blogue se refiere al esta-
do de salud sentido en el dia en el que
se realiza la encuesta; y cuarto blogue
recoge preguntas dirigidas al cuidador,
en el caso de que lo haya.

Elcuestionario fue contestado por el
paciente entrevistado en presencia de
los entrevistadores. En aguellos casos
en los que el enfermo no ha podido con-
testar el cuestionario se ha recurrido al
cuidador como sustituto o “proxi” del
enfermo para evaluar las utilidades de
los pacientes, si bien en ese caso no se
contestaban las preguntas subjetivas,
apareciendo como resultado en éstas Ia
rubrica de “no sabe o no contesta” (NS/
NC). Previamente a la realizacion de las
entrevistas los cuatro investigadores
encargados de esta labor establecieron
los criterios homogéneos de explicacion
y cumplimentacion de cada una de las
preguntas.

Como se ha indicado con anterio-
ridad, existen muchos instrumentos
capaces de medir la calidad de vida re-
lacionada con la salud, siendo la forma
abreviada de 36 items del Cuestionario
de Estado de Salud (SF-36) v el Cues-
tionario Euroquol de 5 items (EQ-5D)
dos de las herramientas usadas mas
comunmente, cuya utilizacion se de-
cidié por tratarse de un instrumento



genérico de medida de calidad de vida
relacionada con la salud que puede ser
utilizado en la investigacion clinica y
de servicios sanitarios, ademas de que
pueden realizarse comparaciones entre
distintas poblaciones ©),

El cuestionario de salud SF-36 es
un cuestionario autoadministrado,
aungue también se ha utilizado me-
diante un entrevistador, a través del
teléfono o mediante soporte informa-
tico ®¥; contiene 35 elementos que
cubren ocho dimensiones de la salud
percibida, cuatro de ellas pertenecien-
tes al ambito de la salud fisica (funcién
fisica, rol fisico, dolor corporal y salud
general) y otras cuatro que abarcan la
salud mental del paciente (vitalidad,
funcién social, rol emocional y salud
mental). Existe ademas un ultimo ele-
mento gue no se incluye en estas ocho
dimensiones, gue explora los cambios
experimentados en el estado de salud
en el tltimo afio que expresa el cambio
de salud en el tiempo.

Sus elementos detectan tanto es-
tados positivos como negativos de la
salud fisica y del estado emocional. La
puntuacion obtenida es directamente
proporcional al estado de salud, cuanto
mayor sea la puntuacion, mejor estado
de salud. Cada dimensién se trasfor-
ma en una escala que tiene un rango
desde O (peor estado posible para la
dimensién) hasta 100 (el mejor estado
posible). El punto de corte considerado
para el Componente de Salud Fisica y
el Componente de Salud Mental es de
50, con una desviacion estandar de 10,
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concebido en su calculo para relacio-
narlo con la poblacion general ®. Este
cuestionario se ha adaptado y validado
para su uso en Espafa, y presenta nive-
les de validez y fiabilidad adecuados ©.
Su uso es aplicable tanto en paoblacion
general como en colectivos clinicos y en
estudios, ya sean descriptivos o de eva-
luacion ©7)

El cuestionario EQ-5D es un instru-
mento genérico y simple, que esta di-
seflado para administrarse por correo,
pero en nuestro pais se ha aplicado de
forma autoadministrada en presencia
de un entrevistador o mediante dicho
entrevistador exclusivamente ©9),

Para la utilizacion de la version espa-
fiola de EQ-5D, se solicito la pertinente
cesion de uso de la misma asi como la
guia del usuario ®, a laempresa Health
Outcomes Research Europe S.L.

El cuestionario esta compuesto por
cuatro partes:

1. La primera con un sistema descripti-
vo gue define un estado de salud en
términos de 5 dimensiones: movili-
dad, cuidado personal, actividades
cotidianas, dolor/disconfort y an-
siedad/depresion. Cada dimensién
se divide en tres niveles: nivel 1= sin
problemas, nivel 2 = algunos o mo-
derados problemas y nivel 3 = mu-
chos problemas. Un estado de salud
es una combinacion de un nivel para
cada dimension. La persona entre-
vistada debe elegir para cada una de
ellas entre tres niveles de gravedad
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nou

(“sin problemas”, “algunos/modera-
dos problemas” y “muchos proble-
mas”) que describan su estado de
salud “en el dia de hoy", es decir en
el momento de la entrevista. Cada
respuesta se codifica como 1,26 3
respectivamente. Con estos datos
se establece el estado de salud del
individuo mediante un numero de 5
digitos, uno por cada dimensién es-
tudiada. Cada uno de los componen-
tes de este nimero puede adoptar,
por tanto, los valores 1,2 ¢ 3, con lo
gue con este sistema se pueden co-
dificar 243 estados tedricos de salud
distintos.

La segunda parte consiste en una
escala visual analégica (EVA) o ter-
mometro de autovaloracion del es-
tado de salud, de 20 cm. de longitud
con puntuaciones del 0 al 100, don-
de el O representa el peor y 100 el
mejor estado de salud imaginable.

.La tercera parte consiste en la ob-

tencién de valores individuales de
puntuacion de los estados de salud
definidos por el sistema descriptivo
del EQ-5D a partir de los 243 posibles
estados de salud generando una va-
loracion del estado de salud llamado
indice o tarifa, que refleja las prefe-
rencias para todos los estados de
salud. Se muestran 16 estados de
salud y ademas los de “inconscien-
te” vy “muerte”. Con estos datos se
obtiene una valoracion “social” de
cada estado de salud y se construye
una “tarifa” para cada uno de ellos.
Estos datos pueden darse de forma

ajustada o no (directamente de los
valores obtenidos de la EVA).

47 La cuarta parte contiene informa-
cion personal sobre la persona en-
trevistada.

Los autores recomiendan su utiliza-
cién para obtener un perfil descriptivo
del estado de salud individual (cédigo
5 digitos), proporcionar perfiles de sa-
lud (cadigo 5 digitos), como medida del
valor social del estado de salud (tarifas)
y medida individual de valoracién del
propio estado de salud (EVA). También
proponen el emplearlo como un instru-
mento dinamico, capaz de valorar cam-
bios en los estados de salud ?.

Este cuestionario se ha adaptado
y validado para su uso en Espafa #®, y
presenta niveles de validez y fiabilidad
adecuados y, ademas, posee una buena
correlacion con el SF-36, salvo en el area
de “estado funcional psicoldgico” /"9

Analisis:

Los resultados se refieren a los pa-
cientes entrevistados, independiente-
mente de que las respuesta se obtuvie-
ran del propio paciente o del proxi, salvo
cuando se indica lo contrario, como en
el caso de las preguntas dirigidas a los
cuidadores.

Los resultados objetivos, gue se
desprenden de las respuestas al cues-
tionario, se presentan de forma global,
dada la enorme variabilidad en cuanto



a patologias y a la potencial discapaci-
dad que aquellas provocan, en forma de
distribuciones de frecuencias absolutas
y relativas, expresadas en porcentajes,
para las variables cualitativas, y calcu-
lando las medias aritméticas, desvia-
ciones estandar, rangos y valores extre-
mos en |as variables cuantitativas. Para
ello se han utilizado el gestor de base
de datos Access v la hoja de calculo Ex-
cell.

Ademas, se presentan de forma glo-
bal los resultados de los valores obteni-
dos con el cuestionario SF-36 y las pun-
tuaciones obtenidas segln el EQ-5D0; las
dimensiones del SF-36 se expresan como
media (desviacion estandar) @727y las
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del EQ-5D como porcentaje de proble-
mas %%, Como medida de comparacion
utilizamos los valores de referencia ob-
tenidos para la poblacion espafiola de las
versiones validadas en espafiol del EQ-
5Dy el SF-36 @426.73.74)

Por Gltimo, se hace una referencia a
la situacién de los afectados y sus fami-
liares que se desprende de la entrevista
personal realizada tras la cumplimen-
tacion del cuestionario, sefialando las
necesidades socio-sanitarias sentidas,
las barreras y principales problemas
con los que se encuentran los pacientes
y sus familiares en el dia a dia, asi como
las demandas mas urgentes gue creen
gue deben ser cubiertas.
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Resultados

1. Caracteristicas socio-demogrdficas de los participantes:

Se entrevistaron 347 personas, de geografica de los entrevistados segln
las que 191 eran mujeres, correspon- localidad de residencia se muestra en el
diendo al 55,04% del total y 156 hom- mapa 1.
bres, el 44,96% (tabla1). La distribucion

Mapa 1. Distribucién geogrdfica de los participantes.
Ndmero de pacientes entrevistrados por localidad de residencia.
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Tabla 1. Distribucion por sexo de los entrevistados.

Sexo N° casos %
Hombres 156 44,96
Mujeres 191 55,04

Total 347 100

La edad de los entrevistados, en el
momento de la entrevista, se encontra-
ba entre los 18 afios cumplidos del mas
joven vy los 84 afios del mayor, con una
edad media de 46,34 afios y una des-
viacion estandar de 15,19 afios. La edad
media por sexos era de 45 afios cum-

plidos en hombres, con una desviacion
estandar de 13,65, y de 46 afios en mu-
jeres, con una desviacion estandar de
16,36; encontrandose el mayor nimero
de los afectados en las edades medias
de lavida (tabla 2y figuras 1y 2).

Tabla 2. Promedio de edad de los entrevistados, en afios cumplidos.

Sexo Edad media Desviacion estandar Edad minima Edad maxima
Hombres 45,75 13,65 18 76
Mujeres 46,82 16,36 18 84

Total 46,34 15,19 18 84

Figura 1. Edad de los pacientes por sexo. “Box-Plot’.
Media, cuatrtiles, rango, y limites inferior y superior. (Hombres, n = 156. Mujeres, n = 191).
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Figura 2. Distribucién por grupos de edad y sexo de los entrevistados (n = 347).

ol

357

30

25 A

20

Casos

151

10

54

-

~

M Hombres
M Mujeres

15-19 20-24 25-29 30-34 35-39 40-44 45-49 50-54 55-59 60-64 65-69 70-74 75-79 80-84
Grupos de edad

/

La mayor parte de los entrevistados,
el 57,06%, estaban casados, el 34,87%

Tabla 3. Estado civil de los entrevistados.

solteros, el 4,32% viudos, y separados y
divorciados el 1,73% (tabla 3).

Estado civil N° de casos Porcentaje
Casado 198 57,06
Divorciado 6 1,73
Separado 6 1,73
Soltero 121 34,87
Viudo 15 4,32
NS / NC 1 0,29
Total 347 100

En cuanto a la situacién laboral de
los afectados, en el momento de la
entrevista la mayoria, casi una terce-
ra parte (el 32,56%) se encontraba en
situacion de incapacidad laboral per-

manente, mientras que soélo la cuar-
ta parte (el 25'94%) estaba en activo.
Hay que destacar el alto porcentaje de
personas que desempefaba tareas do-
meésticas, la inmensa mayaria mujeres,
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asi como que en 22 casos la ocupacion
de los pacientes era estudiante o para-
do, sin gue esta posibilidad de respues-
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Tabla 4. Situacion laboral de los entrevistados en el momento de la entrevista.

ta apareciera en el cuestionario original,
anadiéndose durante el analisis (tabla
4y figura 3).

Situacion laboral Mujeres Hombres Total
Estoy en activo 34 56 90
Tareas domeésticas 74 3 77
Baja laboral transitoria 7 5 12
Incapacidad laboral permanente 5 62 13
Jubilado/ a 8 17 25
Otros (estudiantes / parados) 12 10 22
NS / NC 5 3 8
Total 191 156 347

Figura 3. Situacién laboral actual de los entrevistados. Porcentajes sobre cada total.
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Muijeres (n = 191) |Hombres (n=156)| Total (n = 347)
[l Otros 6,28 6,41 6,34
[ NS /NC 2,62 1,92 2,31
Jubilado/a 4,19 10,90 7,20
M Incapacidad laboral permanente 26,70 39,74 32,56
[ Baja laboral transitoria 3,66 3,21 3,46
[ Tareas domésticas 38,74 1,92 22,19
[ Estoy en activo 17,80 35,90 25,94
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De los 102 pacientes gue se encon- to alglin problema laboral en el ultimo
traban “trabajando o en situacion de afio, mientras que el 39,22% qgue no ha
baja laboral transitoria”, al 49,02% el tenido problemas laborales y un 11,76%
padecer la enfermedad le ha supues- no sabe o0 no contesta (tabla 5).

Tabla 5. Presencia de problemas laborales en el dltimo afio de los entrevistados en activo
o con baja laboral transitoria.

Tuvo problemas N° de casos Porcentaje
No 40 39,22
Si 50 49,02
NS/NC 12 1,76
Total de activos o en baja 102 100

De los 50 pacientes gue tuvieron dad. El 4% trabajé menos tiempo, con
problemas laborales en el dltimo afio, un promedio de 2 horas menos al dia. El
el 62% habia estado de baja laboral con 12% no sabe /no contesta (figura 4).
un promedio de 45,14 dias de incapaci-

Figura 4. Tipo de problemas laborales en el afio anterior entre los entrevistados que los
presentaron (n = 50).
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De los 138 jubilados o en situacién
de incapacidad laboral permanente, el
68,12% tuvo gue jubilarse o abandonar
el trabajo debido a su enfermedad (ta-
bla 6). De los 94 pacientes gue tuvie-
ron que abandonar la actividad laboral

Calidad de vida relacionada con |a salud en pacientes con enfermedades raras

por causa de su enfermedad, el 43,62%
tuvo gue jubilarse prematuramente con
una edad media a la jubilacién de 40,32
afios, y el resto abandona su trabajo sin
llegar a jubilarse, con una edad media
de 28,4 afios (tabla 7).

Tabla 6. La enfermedad como causa de la jubilacién o la incapacidad laboral permanente.

La enfermedad fue la causa N° de casos Porcentaje
No 33 23,91
Si 94 68,12
NS/NC n 797
Total de jubilados o con incapacidad 138 100

Tabla 7. Tipo de cese de la actividad laboral cuando éste fue motivado por la enfermedad,

y edad media en el momento del abandono o la jubilacion.

Tipo de abandono N° de casos Porcentaje Edad media
Tuve que abandonar mi trabajo 52 55,32 284
Tuve que jubilarme prematuramente 41 43,62 40,32
NS/NC 1 1,06 ==
Total de abandonos 94 100 --
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2. Enfermedades diagnosticadas a los participantes:

Los pacientes entrevistados presen-
taban en conjunto 94 enfermedades
raras diferentes, siendo la enfermedad
mas frecuente la Esclerosis mudltiple,
con 49 casos, seguida de la Espondilitis
anguilosante, con 31 casos, en uno de
ellos concomitante con una Enfermedad
de Crohn; en tercer lugar se presentaba
precisamente la Enfermedad de Crohn,
bien como patologia tnica en 22 casos
0 concomitante otra enfermedad rara
en dos casos: el anterior comentado
con Espondilitis anquilosante y el otro
con Uveitis. Ademas de estos habia
otro caso de paciente con dos enferme-

dades raras concomitantes, concreta-
mente con Lupus eriternatoso sistémico
y Miastenia gravis (tabla 8).

El tiempo trascurrido desde el diag-
nostico de la enfermedad hasta el mo-
mento de realizar Ia entrevista oscilaba
entre 0 y 78 afos, con una media de
15,43 afios y una desviacion tipica de
11,16 afos. Los pacientes que llevaban
mas tiempo diagnosticados eran, en
general, personas de mayor edad que
los que llevaban poco tiempo diagnos-
ticados (figura 5).

Figura 5. Edad de los pacientes por sexo en funcion del tiempo trascurrido desde
el diagnéstico de la enfermedad. “Box-Plot’”.
(Media, cuatrtiles, rango, y limites inferior y superior)
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Tabla 8. Enfermedades diagnosticadas a los participantes.
(Por orden alfabético de literales)

Literal de la Enfermedad Rara ll:\l:s:.: Literal de la Enfermedad Rara El:sii
Albinismo 1 | Hemofilia 1
Angioma cavernoso 1 |Hemofilia B 1
Arnold-Chiari, Sindrome de 2 | Hemoglobinuria paroxistica nocturna | 1
Artritis poliarticular crénica juvenil 1 | Hemolitico urémico, Sindrome 3
Artritis reumatoide juvenil 6 |Hidrosadenitio crénico 1
Ataxia sin filiar 1 | Hipertensidn pulmonar primaria 1
Ataxia cerebelosa 3 | Hipofribrogenemia 1
Ataxia cerebelosa idiopatica 1 | Hipoparatiroidismo 1
Ataxia de Friedreich 5 Z‘;Ezzii;?cigirsmo congenitoy sin 6
Atrofia de Sudeck 2 | Huntington, Enfermedad de 5
Atrofia muscular sin filiar 2 |Klipell Fiel, Sindrome de 1
Atrofia muscular progresiva 1 | Kugelberg Welander, Enfermedad de | 2
Atrofia olivopontocerebelosa 1 | Piernas inguietas, Sindrome de 1
Autismo infantil 1 |Lennox Gastaut, Sindrome de 2
Behcet, Enfermedad de 1 | Lipomatosis 1
Charcot Marie Tooth, Enfermedad de | 9 |Liguen plano 2
Cirrosis biliar primaria 1 | Lupus eritematoso sistémico 16
Colitis ulcerosa 7 bﬂzgsei:iategr;a\;gso sistemicoy 1
Colitis ulcerosa y Esquizafrenia 2 | Miastenia gravis 4
Crohn, Enfermedad de 22 | Miotonia congénita de Becker 1
Crohn, Enfermedad de y Uveitis 1 | Nefropatia por IgA 14
Crurg Strauss, Sindrome de 1 | Neurofibromatosis tipo | 9
Cushing, Sindrome de 1 | Neuromielitis 6ptica 2
Déficit de ACTH 1 | Osea de Paget, Enfermedad 8
Déficit de alfa 1 antitripsina 1 | Paralisis bulbar progresiva 1
Déficit de c1inhibidor 1 | Paraplejia espastica familiar 3
Dermatomiositis 2 | Paraplejia espatica hereditaria 1
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Literal de la Enfermedad Rara ::\I:s:‘: Literal de la Enfermedad Rara IC\I;s:i
Diabetes insipida nefrogénica 2 | Penfigoide de Lever 1
Elijslicl;(\);;i;?uscularcongenita tipo 1 | Poliarteritis cronica juvenil 1
Enanismo pituitario 4 | Poliarteritis nodosa 1
Esclerosis lateral amiotréfica 3 | Polimiositis 4
Esclerosis multiple 49 | Prader willi, Sindrome de 1
Esclerosis multiple y Crohn, 1 | Prader-Labhardt-Willi 1
Esclerosis sistémica 5 | Reiter, Enfermedad de 1
Espondilitis anguilosante 30 |Reye, Sindrome de 2
Espondilitis anguilosante y Crohn. 1 | Reynaud, Sindrome de 3
Fatiga crénica, Sindrome de 1 | Sarcoidosis 1
Fibromatosis tipo ii 2 | Schwasman, Enfermedad de 2
Fibromialgia 1 | Sheehan, Sindrome de 2
Fibrosis quistita 5 | Siringomielia 7
Gaucher, Enfermedad de 3 | Sjogren primario, Sindrome de 7
Gilles de la tourette, Sindrome de 1 | Steinert, Enfermedad de 13
e 2 st Enermecas 1
Er:zgiglnoonszﬂitis cronica 3 |Takasayu, Enfermedad de 1
Glomerulonefritis crénica proliferativa. 3 | Tiroiditis de Hashimoto 5
Granulomatosis de Wegener 1 UEBEEE i pElEIF P e 1

desintegrativa
Guillain Barré, Sindrome de 4 | West, Sindrome de 3

Total: 94 Enfermedades distintas
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3. El estado de salud sentido de forma general:

La mayoria de pacientes, el 61,10%, rarla como muy buena o excelente, y
califica su salud en general como bue- un 28,53% la considera como regular
na, e incluso el 548% llega a conside-  (figura 6).

Figura 6. Estado de salud sentido en general. Porcentajes (n = 347).
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Comparada con la de hace un afio, gue hace un afio, un 16% cree gue ha
casi la mitad de los afectados, el 45%, mejorado y un 38% se siente peor (fi-
cree que su salud, en general, esta igual gura 7).




Figura 7. Estado de salud general comparado con el de hace un afio. Porcentajes (n = 347).

- Resultados “—

/

-

Algo peor ahora
que hace
un afio 25%

N ~
[0)
Mucho peor ahora M

que hace un afio 13%

Mucho mejor ahora que hace un afio 8%

Algo mejor ahora
que hace un afo 8%

Mas o menos
igual que hace
un afo 45%

/

En cuanto a la percepcion de cémo quiera; el 9,22% cree cierto que enfer-
es su estado de salud actual, de forma ma mas facilmente que otras personas;
habitual, sélo el 4,32% de los pacien- y el 17,58% cree cierto que su salud va a
tes cree que su salud es excelente; el empeorar (figura 8).

11,53% cree estar tan sano como cual-

Figura 8. Opinién sobre su estado de salud actual, de forma general. Porcentajes (n = 347).
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El 58,21% considera que en un dia
normal su estado de salud no le limi-
ta nada para bafarse o vestirse por si
mismo, mientras que el 39,77% si tiene
problemas para ello; el 65,42% se en-
cuentra limitado para llevar la bolsa de
la compra. EI 69,17% no puede agachar-
se ni arrodillarse; el 72,33% se ve limi-

tado para realizar esfuerzos moderados
tales como pasar la aspiradora, jugar a
los bolos o caminar mas de una hora;
mientras que para realizar esfuerzos in-
tensos, tales como correr, levantar ob-
jetos pesados o participar en deportes
agotadores, es el 86,45% que considera
tener problemas (figura 9).

Figura 9. Limitaciones para las actividades de la vida diaria en un dia normal.
Porcentajes (n = 347).
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En cuanto a la limitacion de la movi-
lidad individual en un dia normal, sélo
el 40,35% considera gue su afeccion
no le limita nada para caminar un kilo-
metro 0 mas, mientras que el 58,50%
no puede hacerlo. Para caminar varias
manzanas (varios centenares de me-

tros), se encuentra con dificultades el
52,45%; mientras que mas de la mitad,
el 53,31%, puede andar sin limitaciones
una manzana (unos cien metros). El
68% no puede subir varios pisos de es-
caleras, y el 57,64% no puede subir un
solo piso (figura 10).
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Figura 10. Limitaciones para la movilidad o deambulacién de un dia normal.
Porcentajes (n = 347).
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4, Estado de salud sentido el dia de la entrevista:

Refiriéndose concretamente a su si- un afo antes, mientras que un 14% se
tuacion el dia de la entrevista, cerca de sentia mejor que hace un afio, y el 37%
la mitad de los pacientes referian sen- se encontraba peor (figura 11).

tir su estado de salud igual que el de

Figura 11. Estado de salud sentido el dia de la entrevista comparado con el de hace un
afo. Porcentajes (n = 347).
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La presencia de dolor o malestar, y de ansiedad o depresién en el 47,08%
referido al dia de la entrevista en con-  (figura 12).
creto, se dabaenel 67,88% de los casos

Figura 12. Estado de salud sentido el dia de la entrevista. Presencia de ansiedad-
depresién o dolor-malestar. Porcentajes (n = 347).
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Por otro lado, el mismo dia de la tenia problemas para caminar perma-
entrevista y respecto a la posible difi- neciendo postrados en cama el 10,95%,
cultad para realizar las actividades co- y en relacion al cuidado personal el
tidianas, el 63,87% presentaba ciertas 3746% tenia dificultades para lavarse o
dificultades o no podia realizarlas, por vestirse (figura 13).
lo que respecta a la movilidad el 41,79%

Figura 13. Problemas derivados de su estado de salud en el dia de la entrevista.
Porcentajes (n = 347).
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5. El estado de salud sentido en las 4 semanas anteriores a la

entrevista:

En las Gltimas cuatro semanas vy por
causa de su salud fisica, el 57,64% tuvo
dificultad para hacer su trabajo o las
actividades cotidianas (por ejemplo le
costd mas de lo normal); el 49,57% se

vio obligado a reducir el tiempo dedica-
do a estas actividades, el 57,93% dej6
por hacer alguna tarea y sintié que no
realizé todo lo que hubiera guerido ha-
cer (figura 14).

Figura 14. Limitaciones de actividad cotidiana o laboral por causa fisica en las dltimas 4
semanas. Porcentajes (n = 347).
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Debido a problema emocionales
como estar deprimido, nervioso o tris-
te, no hizo su trabajo tan cuidadosa-
mente como de costumbre el 50,72%;

el 48,99% hizo menos de lo que hubiera
guerido hacer y el 47,55% tuvo que re-
ducir el tiempo dedicado a estas tareas
(figura 15).
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Figura 15. Limitaciones de actividad cotidiana o laboral por causa emocional en las
ultimas 4 semanas. Porcentajes (n = 347).
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Estos problemas fisicos o emacio- la familia, amigos, vecinos u otras per-
nales dificultaron en las cuatro Gltimas sonas al 58% de los entrevistados, lle-
sermanas en algln grado, |a realizacion gando esta dificultad a ser “bastante”
de actividades sociales habituales con 0 “mucha” en el 35% (figura 16).

Figura 16. Hasta qué punto la salud fisica o emocional le dificulté la actividad social
habitual en las ultimas 4 semanas. Porcentajes (n = 347).
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La mayor parte de los entrevistados, las siempre o casi siempre en la cuarta
el 60%, dijeron gue los problemas de parte de los pacientes; mientras gue
salud, fisicos o emocionales, les habian mas de las dos terceras partes, el 34%,
dificultado las actividades sociales con indicaron que esta dificultad se produ-
alguna frecuencia, llegando a dificultar- cian tan sélo a veces (figura 17).

Figura 17. Con qué frecuencia los problemas fisicos o emocionales le dificultaron la
actividad social en las dltimas 4 semanas. Porcentajes (n = 347).
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Mas de dos tercios de los entrevista- y en casi la mitad de los pacientes, el
dos, el 69%, refirieron haber tenido do- ~ 42%, este dolor llegaba a ser mucho o
lor, de diferente intensidad, en las cua- muchisimo (figura 18).

tro semanas anteriores a la entrevista;
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Figura 18. Tuvo dolor en alguna parte del cuerpo en las ultimas 4 semanas.
Porcentajes (n = 347).
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A casi todos los pacientes que ha- semanas anteriores, llegando a ser esta
bian sufrido dolor, el 61%, este les di- dificultad considerable en el 41% (figu-
ficultd su trabajo habitual en las cuatro ra19).

Figura 19. El trabajo le dificulté su trabajo habitual en las ultimas 4 semanas.
Porcentajes (n = 347).
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La mayor parte de los entrevistados
sintieron agotamiento y/o cansancio
con mayar o menor frecuencia, en las
cuatro semanas anteriores, concreta-
mente el 85,88% se sintid agotado, y el
87,03% sintié cansancio fisico. Esa sen-
sacién de agotamiento fue constante o
casi constante en algo mas del 21,32%,
y la de cansancio fisico lo fue en algo
mas del 22,77% (figura 20).

En consonancia con lo anterior, el
18,73% de los entrevistados nunca se
sintié con mucha energia, vy el 19,02%
nunca se sintié lleno de vitalidad,
mientras que en el 21,90% fue habitual
el sentirse con mucha energia y en el
25,07% lo fue el sentirse lleno de vitali-
dad (figura 20).

Figura 20. Sensacién de estado fisico en las ultimas 4 semanas. Porcentajes (n = 347).
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En cuanto al estado de animo sen-
tido en las cuatro semanas anteriores,
la mayor parte, el 82,71%, se sintio
nervioso en alguna ocasion, llegando
a ser este sentimiento habitual en el
23,05% de los entrevistados. En el mis-

mo orden de cosas, menos de |a tercera
parte de los entrevistados, el 29,39%,
refirid haberse sentido calmado vy tran-
quilo siempre o casi siempre las cuatro
semanas anteriores, mientras que la
cuarta parte, el 25,64%, dijo no haberse
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sentido tranqguilo nunca o solo alguna
vez, y casi la mitad, el 43,85%, se sin-
tieron intranquilos con mayor o menor
frecuencia (figura 21).

leualmente, la mayor parte de los
pacientes se habjan sentido desanima-
doy triste o bajo de moral en las cuatro
altimas semanas. Asi, mas de las tres
cuartas partes, el 76,37%, estuvo en al-
guna ocasioén desanimado vy triste, lle-
gando a ser este sentimiento continuo
0 casi continuo en el 10,08% de los ca-
sos; siendo estos porcentajes casiidén-

ticos en cuanto a la sensacion de estar
bajo de moral (figura 21).

No obstante lo anterior, cerca de Ia
mitad de los entrevistados, el 42,37%,
indicaron que se habian sentido feli-
ces siempre o casi siempre, llegando a
ser mas de las dos terceras partes de
los casos, el 64,85%, los gue se sintie-
ron felices muchas veces, casi siempre
0 siempre; mientras que el 11'82% de
ellos no se sintieran felices nunca o casi
nunca en las cuatro semanas anteriores
(figura 21).

Figura 21. Sensacién de estado de dnimo en las tltimas 4 semanas. Porcentajes (n = 347).
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6. Puntuaciones obtenidas con el cuestionario EQ-5D:

Del total de pacientes entrevista-
dos, en 7 casos no contestaron la pre-
gunta de alguna de las dimensiones
contempladas en el cuestionario EQ-
5D, por lo que el analisis de los pro-
blemas se ha realizado sobre los 340
pacientes que contestaron a todas las
preguntas; ademas, una de las entre-
vistadas no indicd nada en la escala
visual analégica (EVA), por lo que los
valores de esta se refieren a las 339
gue silo hicieron.

De los 340 entrevistados, tan sélo
38, el 1,18%, indicaron no tener pro-
blemas en ninguna de las cinco dimen-
siones consideradas; esta situacion
fue mas frecuente entre los hombres
indicandola asi 25 hombres, el 16,45%
del total de varones, mientras que en-

tre las mujeres lo indicaron 18 de ellas,
lo gue representa el 9,91% del total de
mujeres.

Considerando cada una de las di-
mensiones, la que presentaba un ma-
yor porcentaje de personas con proble-
mas fue el “dolor/malestar”, en la que
le 65,9% de los entrevistados refiri6
algtin problema de diferente gravedad,
seguida de las “actividades cotidianas”
donde el 61,2% refirié tener alglin tipo
de problema, y de la “movilidad” para
la que tenian algun problema el 53,5%,
mientras que para “ansiedad/depre-
sién” este porcentaje descendia hasta
el 53,5% vy, por dltimo, la dimensién en
la que menos entrevistados referian
problemas fue la de “cuidado personal”
enun 38,2% (tabla 9y figura 22).

Tabla 9. Proporcién de problemas en las dimensiones del EQ-5D y valor de la EVA.
Porcentajes sobre el total (n = 340) y media y desviacién estandar (n = 339).
Comparacion con la poblacién de referencia espafiola.

Dimension Pacientes entrevistados Poblacion de referencia
Movilidad 53,5% 10,9%
Cuidado personal 38,2% 2,0%
Actividades cotidianas 61,2% 6.4%
Dolor / malestar 65,9% 25,8%
Ansiedad / depresion 48,5% 13,7%
Valor EVA: media (DE) 53,48 (23,01) 71,3 (17,4)
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El cuanto al valor de la EVA, se ob-
tuvo un valor medio de 53,48 entre los
entrevistados, si bien presentaba una
gran variabilidad con una desviacion es-
tandar de 23,01. Este valor es bastante

inferior al de referencia para la pobla-
cion general situado en una media de
71,3 con una desviacion estandar de 17,4
(tabla 9).

Figura 22. Proporcion de problemas en las dimensiones del EQ-5D.
Porcentajes sobre el total de entrevistados (n = 340).
Comparacion con la poblacién de referencia espafiola.
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Todos los porcentajes de problemas
son superiores a los correspondientes
de referencia para la poblacion general,
en las cinco dimensiones, destacando
especialmente esta diferencia en las
dimensiones de “cuidado personal” vy
“actividades cotidianas”, donde la fre-
cuencia de personas con problemas en-
tre los entrevistados es 19 veces y 9 ve-
ces superior a la de la poblacion general

respectivamente; seguida de la dimen-
sion “movilidad” donde la proporcion de
entrevistados con problemas es casi 5
veces superior a la de la poblacién ge-
neral, y de las dimensiones “ansiedad/
depresion” y “dolor/malestar”, donde el
porcentaje de personas con problemas
es 3,5y 2,5 veces superior al de la po-
blacion general (tabla 10y figura 22).
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Tabla 10. Razén de Incremento de la proporcion de problemas entre los pacientes
entrevistados (n = 340) sobre la poblacién de referencia esparfiola.

. .. Pacientes Poblacién de Razoén de incremento
Dimension \ 0 c
entrevistados referencia en los pacientes

Movilidad 53,5% 10,9% 49
Cuidado personal 38,2% 2,0% 19,1
Actividades cotidianas 61,2% 6,4% 9,6
Dolor / malestar 65,9% 25,8% 2,5
Ansiedad / depresion 48,5% 13,7% 3,5

En la tabla 11 se indican los porcen-
tajes obtenidos en los entrevistados
para cada uno de los niveles de gra-
vedad en cada dimensién, los valores
de referencia correspondientes para la
poblacion espafiola y el incremento de
aquéllos sobre éstos. Destaca enorme-

mente que en la poblacion de estudio
la frecuencia de personas con proble-
mas graves, carrespondientes al nivel
de gravedad 3, es muy superior a la de
la poblacién general, especialmente en
las dimensiones del “cuidado personal”
y “la movilidad”.

Tabla 11. Porcentajes segtin nivel de gravedad y dimensién del EQ-5D.
Pacientes entrevistados (n = 340) y poblacién de referencia espariola.
Razén de incremento de la proporcion de problemas entre los pacientes entrevistados
sobre la poblacién de referencia.

. Pacientes Poblacién de Razoén de
. . Niveles de . . n
Dimension entrevistados referencia incremento
gravedad ’ . .
(porcentaje) (porcentaje)  enlos pacientes
1 46,5 8911 0,52
Movilidad 2 42,4 10,7 3,96
3 1,2 0,2 56,00
1 61,8 98,0 0,63
Cuidado personal 2 224 1,8 12,44
3 15,9 0,2 79,50
Actividad 1 38,8 93,6 0,41
chvidates 2 471 5,8 8,12
cotidianas
3 14 0,6 23,50
1 341 74,2 0,46
Dolor/malestar 2 41,5 21,1 1,97
3 244 4,7 519
Ansiedad 1 51,5 86,3 0,60
nsiedad/ 2 31,8 14 2,79
depresidn
3 16,8 2,3 7,30
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Se encuentran diferencias en los estos valores mas altos en la mujeres
porcentajes de personas con proble- para todas las dimensiones, especial-
mas entre los entrevistados al conside- mente en las “actividades cotidianas”
rar ambos sexos por separado, siendo (figura 23).

Figura 23. Proporcion de problemas en las dimensiones del EQ-5D.
Porcentajes sobre el total de entrevistados por género.
(Hombres: n = 152; Mujeres: n = 188)

Porcentaje

Movilidad Cuidado personal Actividades Dolor/malestar  Ansiedad/depresion
cotidianas
M Hombres Hl Mujeres
. /




-

Calidad de vida relacionada con |a salud en pacientes con enfermedades raras

7. Puntuaciones obtenidas con el cuestionario SF-36:

Las puntuaciones medias obtenidas
de los entrevistados presentan valo-
res inferiores a los de la poblacién de
referencia espafola, para todas y cada
una de las ocho dimensiones conside-
radas en el cuestionario SF-36. Estos
valores inferiores se presentan tanto
para ambos géneras en conjunto como
para hombres y mujeres por separado.
Las mayores diferencias de puntuacién
se encuentran en las dimensiones de
“funcién fisica”, “rol fisico” y “rol emo-
cional” (tabla 12 y figura 24).

Al igual que ocurre con la poblacion
de referencia, las puntaciones medias

obtenidas para los hombres son supe-
riores a las de las mujeres. Estas dife-
rencias a favor de los hombre también
son mas llamativas en las dimensiones
de “funcién fisica”, “rol fisico” y algo
menos en la de “rol emocional”, Compa-
radas con la poblacién de referencia, es-
tas diferencias en las puntuaciones en-
tre géneros son mayores en la poblacién
de estudios. Por el contrario, los valores
obtenidos por separado para hombres
y para mujeres en los pacientes entre-
vistados son muy similares en las di-
mensiones de “salud mental”, “funcién
sacial” y especialmente en la de “salud

general” (tabla 12 y figura 24).

Tabla 12. Puntuaciones obtenidas en cada dimension del SF-36 por género.
Comparacion con poblacion de referencia. Diferencia de puntuaciones.

. Funcién Rol Dolor Salud o Funcion Rol Salud
Poblacion . . Vitalidad . .
fisica fisico  corporal general social emocional mental
Estudio. 49,61 | 43,09 | 52,36 | 46,39 | 4773 62,54 | 49,57 | 59,59
A',"bos Referencia | 84,70 | 83,20 | 79,00 | 68,30 | 66,90 | 90,10 | 88,60 | 73,30
géneros
Diferencia | -35,09 | -40,11 | -26,64 | -21,91 -1917 | -2756 | -39,03 | -13,71
Estudio 58,03 | 53,92 | 5545 | 4810 5219 66,69 | 56,02 | 62,85
Hombres | Referencia | 88,20 | 8720 | 84,00 | 70,80 | 70,50 | 92,50 | 92,90 | 76,90
Diferencia | -30,17 | -33,28 | -28,55 | -22,70 | -18,31 | -25,81 | -36,88 | -14,05
Estudio 42,77 | 34,29 | 49,86 | 4500 | 441 5916 | 44,33 | 56,95
Mujeres | peferencia | 8150 | 79,50 | 7440 | 6590 | 6360 | 8790 | 8440 | 7010
Diferencia | -38,73 | -45,21 | -24,54 | -20,90 | -1949 | -28,74 | -40,07 | -13,15
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Figura 24. Puntuaciones medias obtenidas en cada dimension del SF-36 en la poblacion
de estudio y puntuaciones de la poblacién de referencia espafola, segtin género.
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Los valores especificos para cada
grupo de edad obtenidos entre los en-
trevistados, también son inferiores a
los valores de la poblacién de referen-
cia, en mayor o menor grado, en todas
las dimensiones, para ambos géneros y
para todos los grupos de edad; excepto
en el grupo de hombres de mas de 74
afos, en los que los valores de nuestra
poblacion de estudio superan a los de
la poblacién de referencia espafiola en
las ocho dimensiones del SF-36, y pun-
tualmente en el grupo de mujeres de 18
a 24 afos para la dimensién “dolor cor-

poral” en el que el valor de la pablacién
de estudio supera en 2 puntos al de |a
poblacién de referencia (tabla 13 y figu-
rasdela25ala32).

Aligual que en la poblacion de refe-
rencia, en general, en todas la dimen-
siones se observa una tendencia a la
baja en los valores obtenidos al aumen-
tar la edad del entrevistado en ambos
géneros, con la salvedad indicada del
grupo de hombres de mas de 74 afos
(figuras de la 25 ala 32).




-

Calidad de vida relacionada con |a salud en pacientes con enfermedades raras

Tabla 13. Puntuaciones obtenidas en cada dimension del SF-36 por grupo de edad y
género. Comparacién con poblacion de referencia.

Género

Dimension

Poblacion

18-24 25-34 35-44 45-54 55-64

Grupos de edad

FUncion Estudio 821 | 734 | 584 | 498 | 524 | 44,6 | 100
fisica Referencia 978 | 974 | 945 | 90,3 | 817 | 689 60
i Estudio 839 | 531 | 495 | 49,0 | 522 | 46]1 100

Rol fisico :
Referencia 932 | 938 | 909 | 876 | 794 | 755 | 757
Molor Estudio 784 | 569 | 476 | 559 | 536 | 440 | 873
corporal Referencia 885 | 894 | 874 | 819 | 776 | 76,7 | 762
Salue Estudio 481 | 501 | 46,5 | 469 | 472 | 512 | 697
general Referencia 797 | 786 | 745 | 709 | 63,2 | 575 51

Hombres -

o Estudio 63,6 | 612 | 51,5 | 46,8 | 472 | 527 | 86,7

Vitalidad -
Referencia 761 | 74,9 73 71,8 | 658 | 613 573
Eeon Estudio 848 | 61,7 | 682 | 598 | 70,6 | 615 100
social Referencia 955 | 961 | 947 | 941 | 889 | 862 | 81,3
Rol Estudio 786 | 521 | 557 | 444 | 60,9 | 64, 100
emocional | Referencia 939 | 954 | 947 | 946 | 914 87 88
Salud Estudio 69,7 64,2 64,2 | 60,0 61,5 60,0 78,7
mental Referencia 78,6 | 779 777 | 779 | 754 | 753 | 703
Funcién Estudio 675 | 584 | 40,7 | 413 | 30,2 | 376 | 186
fisica Referencia 959 | 953 | 91,3 | 847 73 61,3 | 4572
i Estudio 729 | 50,7 | 281 | 339 | 125 | 380 | 00

Rol fisico :
Referencia 91,7 89,3 85,5 80 74,9 63,2 55,8
Dolor Estudio 863 | 586 | 519 | 481 | 452 | 393 | 178
corporal Referencia 849 | 841 | 804 | 73,5 | 66,7 59 60,1
Salud Estudio 588 | 498 | 457 | 413 | 455 | 39 44
. general Referencia 76,6 | 764 | 724 66 58,8 | 486 | 497

Mujeres -

o Estudio 650 | 512 | 475 | 392 | 342 | 431 29,1

Vitalidad -
Referencia 704 70 68,1 64,9 58,8 531 50
ENeon Estudio 823 | 599 | 537 | 60,0 | 551 | 60,2 | 534
social Referencia 92,6 | 9371 916 | 889 | 86/ 79,1 76,3
Rol Estudio 80,6 | 50,0 | 317 511 | 34,8 | 42,0 | 303
emocional | Referencia 895 | 90,7 | 885 | 858 | 80,3 | 732 | 756
Salud Estudio 683 | 609 | 542 | 570 | 525 | 549 | 56,0
mental Referencia 73,2 74.4 72,8 701 65,1 63,5 66,8
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Figura 25. Puntuaciones medias obtenidas en la poblacion de estudio y de la poblacién de
referencia espafiola, segtin grupos de edad y género.
Dimension “Funcién fisica” del SF-36.
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Figura 26. Puntuaciones medias obtenidas en la poblacién de estudio y de la poblacién
de referencia espafiola, segtin grupos de edad y género.
Dimension “Rol fisico” del SF-36.
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Figura 27. Puntuaciones medias obtenidas en la poblacién de estudio y de la poblaciéon de

referencia espafiola, segtin grupos de edad y género.
Dimension “Dolor corporal” del SF-36.
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Figura 28. Puntuaciones medias obtenidas en la poblacién de estudio y de la poblacion

de referencia espariola, segtin grupos de edad y género.
Dimension “Salud general” del SF-36.
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Figura 29. Puntuaciones medias obtenidas en la poblacion de estudio y de la poblacién de
referencia espafiola, segtin grupos de edad y género.
Dimension “Vitalidad” del SF-36.
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Figura 30. Puntuaciones medias obtenidas en la poblacién de estudio y de la poblacion
de referencia espariola, segtin grupos de edad y género.
Dimension “Funcién social” del SF-36.
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Figura 31. Puntuaciones medias obtenidas en la poblacién de estudio y de la poblacién de
referencia espafiola, segtin grupos de edad y género.
Dimension “Rol emacional” del SF-36.
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Figura 32. Puntuaciones medias obtenidas en la poblacion de estudio y de la poblacién de
referencia espafiola, segtin grupos de edad y género.
Dimension “Salud mental” del SF-36.

4 100 )
90
80
o}
5 704
o
£ 60
S 50-
v
S 404
€
S 30
[
20
10
0 T T T T T T |
18-24 25-34 35-44 45-54 55-64 65-74 >74
-- @ -~ Hombres, poblacion de estudio —— Hombres, poblacién de referencia Grupos de edad
\ @ - - Mujeres, poblacién de estudio ~ —@— Mujeres, poblacion de referencia Y.




Resultados

8. Necesidades terapéuticas de los participantes y utilizacion de

recursos:

En la tabla 14 se muestran resumi-
dos los recursos utilizados por los pa-
cientes por causa de su enfermedad en
los meses anteriores al momento de la
entrevista, concretamente en el Gltimo
mes para medicamentos y productos

de herbolario, en los Gltimos seis meses
para las visitas médicas, visitas de en-
fermeria, pruebas, exploraciones, reha-
bilitacién, material y desplazamientos,
y en el Gltimo afo para los ingresos y
estancias hospitalarios.

Tabla 14. Recursos utilizados por causas de la enfermedad. Tabla resumen.
Promedio por paciente entrevistado (n = 347).
(Referidos a los dltimos 6 meses, excepto medicamentos y productos que se refieren al dltimo mes,
e ingresos y estancias hospitalarias que se refieren al dltimo afio).

Recurso utilizado Promedio D.estandar Minimo Maximo
Medlca}mlentos y/o productos utilizados 326 247 0 7
(en el ultimo mes)

Visitas a médico de cabecera en el centro 511 6.06 0 30
de salud

V|S|t§§ ‘del meédico de cabecera en 010 0.61 0 6
domicilio

Visitas al enfermero en el centro de salud 0,47 2,77 0 30
Visitas del enfermero a domicilio 0 0 0 0
Visitas a urgencias en el centro de salud 0,26 1,59 0 22
Visitas de urgencias a domicilio 0,02 0,20 0 2
Visitas a urgencias del hospital 0,16 0,93 0 14
Visitas a especialista 2,64 7,66 0 100
Pruebas o exploraciones realizadas 2,63 4.21 0 32
Sesiones de rehabilitacion 7,70 34,95 0 392
Ingresos en hospitales (en los dltimos 12 043 271 0 48
meses)

F]lqs de estancia en hospitales (en los 359 1536 0 144
ultimos 12 meses)

Materlallsamtano, para-sanitario y 107 167 0 10
adaptaciones

Desplazamientos (transportes) 7,64 23,54 0 257

F
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El nimero de pacientes entrevista-
dos que consumieron farmacos o pro-
ductos de herbolario en el mes anterior
a la entrevista por causa de su enfer-
medad fue de 291, el 83,86% del total,
de ellos 5 pacientes, el 1,44%, utilizaron
sélo algn producto no medicamento o
de herbolario y el resto, 286 pacientes,
el 82,42%, usaron medicamentos con
0 sin otros productos. El total de pro-
ductos consumidos por estos pacientes
en el mes anterior a la entrevista fue de
1.134; lo que supone una media, entre
el total de pacientes entrevistados, de
3,26 productos por persona, oscilan-
do entre los 56 entrevistados que no
tomaban ningln producto y otros 56
pacientes que tomaban 7 medicamen-
tos o productos diferentes (tabla 14). El
97,5% de los productos fueron adqui-
ridos con receta médica y el 2,5% sin
ella.

Encuanto alosingresos en hospita-
les motivados por su enfermedad, du-
rante los 12 meses anteriores a la entre-
vista, tuvieron que ingresar alguna vez
53 de los pacientes, el 15,27% del total
de entrevistados, resultando una me-
diade 0,43 ingresos por paciente consi-
derando el total de entrevistados. Uno
de ellos lleg6 a ingresar hasta 48 veces
a lo largo de un afio. El nimero de dias
ingresados por paciente entrevistado
fue de casi 4 dias de media, oscilando
entre los que no ingresaron nunca vy los
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144 dias de estancia del paciente que
mas tiempo pasoé en el hospital (tabla
14). Todos los ingresos se realizaron en
hospitales publicos.

Por lo que respecta a la necesidad
de asistencia sanitaria, en los seis me-
ses anteriores a la entrevista un total
de 266 pacientes, el 76,66%, tuvieron
gue ser atendidos por los servicios sa-
nitarios por causa de su enfermedad.
De ellos 252 pacientes, el 72,62%, acu-
dieron a consulta de su médico de cabe-
cera en su centro de salud, generando
un total de 1.774 visitas en ese periodo;
ademas 12 pacientes, el 3,46%, requi-
rieron atencion domiciliaria de su meé-
dico de cabecera, generando un total de
34 visitas a domicilio. En relacion a la
atencién de enfermeria, ésta fue reque-
rida en el centro de salud por 23 pacien-
tes, el 6,63%, generando un total de
163 consultas, no requiriendo ninguna
a domicilio en este periodo. En cuanto
a la atencion de urgencia un total de 43
personas, el 12,4% del total, requirieron
ésta en algin momento en los 6 meses
anteriores, de ellas la mayor parte, 24
pacientes, el 6,92%, acudieron al cen-
tro de salud demandandola, generando
un total de 90 visitas; y 20 pacientes, el
5,76%, se desplazaron al hospital, ge-
nerando un total de 54 visitas, siendo |a
menos demandada la atencion urgente
a domicilio, por s6lo 5 pacientes, gene-
rando 8 visitas (tabla 15).



Resultados

Tabla 15. Atencién recibida por los pacientes y niimero de visitas generadas en los
ultimos seis meses, en atencion primaria y urgencias, por causa de su enfermedad.

Centro de salud Domicilio OHE]
Tipo de consulta
Pacientes Visitas Pacientes Visitas Pacientes Visitas
Médico de cabecera 252 1774 12 34 0 0
Enfermeria 23 163 0 0 0 0
Urgencias 24 30 5 8 20 54
Total 299 2027 17 42 20 54

Asi, en los ultimos seis meses, la
media de visitas al médico de cabecera
en el centro de salud del total de pacien-
tes entrevistados fue de 5,11 visitas por
paciente; la media de visitas del médi-
co al domicilio fue de 0,10 visitas por
paciente; y en cuanto a la atencién de
enfermeria, la media de visitas a estas
consultas en el centro de salud fue de
0,47 por paciente entrevistado, mien-
tras que no hubo demanda de éstas a
domicilio. Asi mismo la atencién en ur-
gencias presentd una media por pacien-
te entrevistado de 0,26 visitas al centro
de salud, 0,16 al hospital y 0,02 visitas al
domicilio del paciente (tabla 14).

lgualmente, del total de pacientes
entrevistados 273 de ellos, el 78,76%,
acudieron en los dltimos seis meses a
consultas de especialistas por proble-
mas relacionados con su enfermedad,
generando un total de 917 consultas,
de las que 837 el 91,3%, lo fueron a
centros publicos y 80, el 8,7%, a cen-
tros privados (tabla 16). La media de
visitas a especialista por cada uno de
los 347 pacientes entrevistados, en los
seis meses anteriores, fue pues de 2,64
visitas can una desviacién estandar de
7,66 (tabla14).

F
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Tabla 16. Especialistas visitados por los pacientes y nimero de visitas generadas en los
ultimos seis meses, por causa de su enfermedad, de mayor a menor frecuencia.

Nimero de consultas Niumero de consultas Nuamero total de

Tipo de especialista

en centros publicos  en centros privados consultas
Neurélogo 223 3 226
Nefrélogo 181 1 182
Reumatologo 93 1 94
Digestologo 62 2 64
Psiguiatra 30 8 38
Internista 34 2 36
Traumatélogo 30 1 31
Estomatdlogo-dentista 3 27 30
Oftalmélogo 28 2 30
Neumoélogo 29 0 29
Endocrino 21 4 25
Cardiclogo 20 0 20
Ginecdlogo 13 4 17
Urdlogo 17 0 17
Dermatdlogo 10 5 15
Otarrinolaringélogo 12 1 13
Hemataélogo 9 0 9
Neurocirujano 6 1 7
Psicélogo 2 5 7
Homedpata 5 0 5
Genetista 4 0 4
Alergdlogo 2 0 2
Cirujano maxilofacial 1 0 1
Oncalogo 1 0 1
Radidlogo 0 1 1
Unidad dolor 1 0 1
Sin especificar 0 12 12
Total de consultas 837 80 917




En los ultimos 6 meses, el nimero
de pacientes al que les fueron practica-
das pruebas médicas o exploraciones
en relacién con su enfermedad fue de
266, el 65% de los entrevistados, ge-
nerando un total de 914 pruebas, de las
gue el 979% se realizaron en centros
publicos y el 2,1% en centros privados.
La media de pruebas, entre el total de
pacientes entrevistados, es de 2,63

Resultados

pruebas-revisiones por pacientes (tabla
17). Una gran parte de los entrevistados
no supo especificar el tipo concreto de
prueba realizada, por lo que el mayor
nimero de ellas corresponde a la ca-
tegoria de “analisis sin especificar” se-
guido de “analisis de sangre”, sumando
entre ambos 448 analisis, siguiendo en
frecuencia el “control o prueba sin es-
pecificar” .

F
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Tabla 17. Pruebas o exploraciones practicadas a los pacientes en los tltimos seis meses,
por causa de su enfermedad. Numeros absolutos, de mayor a menor frecuencia.

Tipo de prueba o exploracion ~ N° en centros piblicos N° en centros privados  N° total de pruebas

Analisis sin especificar 277 285
Andlisis de sangre 163 163
Control / prueba sin especificar 85 91

Analisis de orina 66 66
Radiografia sin especificar 61 62
Ecografia sin especificar 32 34
Electro-cardiograma 27 27
Resonancia magnética 25 26
Espirometria 13 13

Andlisis de coagulacion 12 12

Colonoscopia 10 1

Prueba de esfuerzo

Endoscopia

Gasometria

Prueba de funcién respiratoria

Citologia

Ecocardiograma
Medicina nuclear

TAC sin especificar
Andlisis de heces
Cultivo de esputo
Densitometria

Prueba de fuerza
Cultivo de heces
Prueba de equilibrio
Prueba de funcién renal
Broncoscopia

Control presién arterial
Enema opaco

Estudio genético
Fondo de ojo
Glucemia
Polisomnografia
Prueba de movilidad
Pruebas de alergia
Biopsia muscular
Campimetria
Cateterismo

Control de catéter
Cultivo orina
Electro-encefalograma
Electro-miografia
Escaner cerebral
Escaner sin especificar
Espermiograma
Estimulacion
Eurodinamia
Gammagrafia ésea
Mamografia
Manometria
Peachimetria

Prueba de sensibilidad
Prueba del aliento
Puncién lumbar

TAC abdominal
Telerradiografia
Tonometria ocular

Total 895 19 914
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El nimero de pacientes gue recibio
sesiones de rehabilitacion en los dlti-
mos 6 meses fue de 115, sumando un
total de 2.670 sesiones, lo que supone
una media de 7,7 sesiones de rehabilita-
cion por cada uno de los 347 pacientes
entrevistados, destacando un paciente
gue refirié haber tenido en los 6 meses
anteriores un total de 392 sesiones (ta-

Resultados

bla14). En cuanto a la titularidad de los
centros de rehabilitacion, estas sesio-
nes se distribuyen casi por igual entre
las de caracter publico, el 48,46%, vy las
de caracter privado. El tipo de rehabili-
tacién de la gue se dio el mayor nimero
de sesiones fué de “fisioterapia sin es-
pecificar”, seguida de “gimnasia”, “psi-
cologia” y “logopedia” (tabla 18).

F

Tabla 18. Sesiones de rehabilitacién recibidas por los pacientes en los tltimos seis meses,
por causa de su enfermedad. Niimeros absolutos y porcentaje por ambito privado o
publico, de mayor a menot.

Tipo de rehabilitacion Publico  Privado No consta Total
Fisioterapia, sin especificar 842 577 15 1434
Gimnasia 17 360 3 380
Psicologia 124 106 10 240
Logopedia 73 120 2 185
Terapia ocupacional 0 84 0 84
Piscina, sin especificar 10 4 4 18
Natacion 0 10 1 1
Psiquiatria 10 0 0 10
Bolos de cortisona 9 0 0 9
Masajes 0 4 0 4
Fisioterapia respiratoria 2 0 0 2
Apiterapia 0 0 1 1
Corrientes 0 0 1 1
Oxigenoterapia 0 0 1 1
Pasear 0 0 1 1
Rehabilitacién, sin especificar 207 51 21 279
Totales 1.294 1316 60 2.670
Porcentajes sobre el total de sesiones: 48,46% | 49,29% 2,25% 100%
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Ademas de lo anterior, casi la mitad
de los pacientes, 122 casos gue supo-
nen el 44,53% del total, utilizd en los
seis meses anteriores algln tipo de
material sanitario o para-sanitario o
alguna adaptacion de la vivienda como
consecuencia de su enfermedad. Asi,
de media, cada uno de los pacientes
entrevistados utilizaba 1,07 materia-
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les o adaptaciones, con una desviacion
estandar de 1,67 (tabla 14). El material
mas frecuentemente utilizado fue la si-
llas de ruedas, usada por el 15,85% de
los pacientes, seguida de la instalacion
de “agarraderos en bafo”, en el 11,82%
de los casos, vy del uso del “bastéon” y
la instalacion de “silla de bafio-ducha”,
ambos en el 10,66% de casos (tabla 19).

Tabla 19. Material o adaptaciones utilizados en los ultimos 6 meses, por causa de su
enfermedad. Porcentajes sobre el total de entrevistados (n=347), de mayor a menor frecuencia.
(Nota: la suma de porcentaje supera el 100% porque varios pacientes utilizaron mds de un tipo de material)

N° Porcentaje

Tipo de material

3 )
Tipo de material N Porcentaje

pacientes  (n=347) pacientes  (n=347)
Silla de ruedas 55 15,85 | Agujas 2 0,58
Agarraderos en bafio 41 11,82 | Equipo de dialisis 2 0,58
Baston 37 10,66 | Sombrero 2 0,58
Silla de bafno-ducha 37 10,66 | Almohada especial 1 0,29
Panales 23 6,63 Bolsas, otras. 1 0,29
Andadores 14 4,03 Cama especial 1 0,29
Cama articulada eléctrica 12 3,46 Cinturdn para la cama 1 0,29
Material de cura 12 346 Cojin antiescaras 1 0,29
Cama articulada manual 1 317 Compresor CR-60 alto flujo 1 0,29
Barras pasillos 10 2,88 | Contenedores material 1 0,29
Adaptacién vivienda 9 2,59 Cuna 1 0,29
Sonda orina 9 2,59 Férula, sin especificar 1 0,29
Botella oxigeno 8 2,31 Férula antiequino 1 0,29
Empapador 7 2,02 Glucémetro 1 0,29
Muletas 7 2,02 Gotero, sin especificar 1 0,29
Protesis 7 2,02 Gria 1 0,29
Colchon antiescaras 6 1,73 Jeringas 1 0,29
Colchén especial 5 144 Manta especial 1 0,29
Faja ortopédica 5 1,44 Maguina para apnea suefo 1 0,29
Plantillas 5 144 Maquina perfusién 1 0,29
Ortopedia zapatos 4 115 Mascarilla 1 0,29
Teléfono especial 4 1,15 Mesa comer 1 0,29
Bolsas de ostomia B 0,86 Ortopedia, sin especificar 1 0,29
Protector de piel 3 0,86 Pelotas de goma 1 0,29
Ventilacion asistida 3 0,86 Silla especial 1 0,29
Aerosol 2 0,58 Suero 1 0,29




En los seis meses anteriores a la en-
trevista 284 pacientes, el 81,84% del
total, utilizaron algtin medio de trans-
porte para desplazamientos relaciona-
dos con su enfermedad, realizandose
un total de 2.652 viajes, lo gue da una
media para el total de entrevistados de
7,64 desplazamientos por paciente, con

Resultados

una desviacion estandar de 23,54 (ta-
bla 14); cabe destacar que un paciente
hubo de realizar 257 desplazamientos,
y otros 5 pacientes realizaron mas de
100 cada uno. El tipo de transporte mas
utilizado para estos desplazamientos
fue el vehiculo particular, en casi el 63%
de las ocasiones (tabla 20).
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Tabla 20. Uso de transporte en los ultimos 6 meses, por causa de su enfermedad.
Ndmero de viajes por tipo de vehiculo utilizado y porcentaje sobre el total de viajes (n = 2.652).

Tipo de vehiculo usado Numero de desplazamientos  Porcentaje sobre total

Vehiculo particular 1.670 62,97
Ambulancia 294 11,09
Taxi 251 9,46
Furgén centro de dia 240 9,05
Transporte publico 197 743
Total 2.652 100

En los seis meses anteriores a la en-
trevista 58 pacientes, el 16,7% del total,
habian recibido ayuda en sus domicilios,
ya fuera como “ayuda a domicilio”, en el

6,6% del total, o0 mediante “empleada
de hogar”, en el 8,9%, o de ambos tipos
simultaneamente en el 1,1% del total de
pacientes (tabla 21).

Tabla 21. Ayuda a domicilio recibida por los pacientes en los dltimos 6 meses, por causa
de su enfermedad. Tipo de ayuda y porcentajes sobre el total de pacientes (n = 347).

Nimero de pacientes que

Tipo de ayuda la reciben Porcentaje
Ayuda a domicilio 23 6,63
Empleada de hogar 31 8,93
Ambos tipos 4 1,15
Total de pacientes con ayuda 58 16,71
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Tanto la ayuda a domicilio recibida
por los pacientes en los dltimos 6 me-
ses, como la contratacion de empleadas
de hogar, habia sido financiada en su
mavyor parte por fondos publicos. Asi,
y de media, cada paciente entrevistado
recibiria semanalmente 0,85 horas de
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ayuda domiciliaria financiada publica-
mente y 0,22 horas financiadas de ma-
nera privada, mientras que disponia de
empleada de hogar durante 0,78 horas
semanales de media, financiada con
fondos publicos, y de 0,44 horas, finan-
ciadas con fondos privados (tabla 22).

Tabla 22. Horas semanales de servicios de ayuda a domicilio o de empleada de hogar en los
ultimos 6 meses, por causa de su enfermedad. Promedio sobre el total de pacientes (n = 347).

Tipo de ayuda y titularidad Promedio  D.estandar Minimo Maximo
Ayuda a domicilio publica 0,85 10,22 0 168
Ayuda a domicilio privada 0,22 1,69 0 24
Empleada de hogar publica 0,78 4,87 0 50
Empleada de hogar privada 044 2,04 0 14




9. Necesidad de cuidador:

De los 347 de los pacientes entre-
vistados, 98 de ellos, el 28,24%, refiere
precisar de un cuidador principal para
el apoyo en sus actividades cotidianas,
como son el aseo basico, la administra-
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cion de medicamentos, para moverse,
vestirse, etc, (tabla 23). Incluso en 22
casos de esos 98, se indico la necesidad
de un segundo cuidador.

Tabla 23. Total de pacientes que necesitan cuidador.

Necesidad de cuidador N° pacientes %
No 246 70,89
Si 98 28,24
NS / NC 3 0,86
Total de entrevistados 347 100

De 43 cuidadores principales no se
obtuvieron datos sobre género, edad
ni situacién laboral de los mismos, al
no pertenecer éstos al ambito familiar
y/o no ser estables. Por tanto, los datos
siguientes son referidos a los 55 cuida-
dores principales de los que se conocen

las caracteristicas, el 56,12% de los cui-
dadores. El tiempo que llevan estos 55
cuidadores dedicado al enfermo oscila
entre 1y 44 afos, siendo la media de
15,76 afios con una desviacion tipica de
10,92 anos (figura 33).

Figura 33. Afios dedicados al cuidado del paciente por cada cuidador.
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La mayor parte de estos 55 cuida-
dores, el 67,27%, son mujeres (tabla
24). La edad media del cuidador es de
57,24 afos vy el estado civil en su gran
mayoria, el 76,36%, es casado o con
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pareja estable (tabla 25). La relacion
del cuidador con el paciente suele ser
familiar, y en la mayoria de los casos, el
45,45%, es la de conyuge o compafiero
(tabla 26).

Tabla 24. Distribucion de los cuidadores principales por género.

Género del cuidador N° de cuidadores Porcentaje
Hombre 18 32,73
Mujer 37 67,27
Total cuidadores 55 100
Tabla 25. Estado civil de los cuidadores.

Estado civil del cuidador N° de cuidadores Porcentaje
Casado/convive en pareja 42 76,36
Separado 1 1,82
Viudo 5 9,09
Soltero 7 12,73
Total cuidadores 55 100

Tabla 26. Relacion del cuidador con el paciente.

Relacion N° de cuidadores Porcentaje
Conyuge 25 45,45
Hermano 3 5,45
Hijo 7 12,73
Yerno o nuera 0 0,00
Otros 20 36,36
Total cuidadores 55 100

La situacion laboral del cuidador en
la mayor parte de los casos, el 36,36%,
es la de jubilado o pensionista (tabla
27). A siete de los cuidadores, el 58,33%
de los cuidadores en activo, el hecho de
cuidar a su familiar le supuso proble-

mas laborales en el Gltimo afio (tabla
28). En dos de los casos hubieron de
solicitar 3 y 5 dias de permiso respec-
tivamente para el cuidado del paciente,
y en otros 4 casos les supuso otro tipo
de problemas (tabla 29). De los 20 cui-



dadores jubilados, el 40% tuvo que ju-
bilarse prematuramente para cuidar de
su familiar (tabla 30), a una edad media
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Tabla 27. Situacion laboral del cuidador.

de 59 afios, con una edad maxima de 65
afios y una edad minima de 52 afios.

Situacion N° de cuidadores Porcentaje
Activo 12 21,82
Jubilado o pensionista 20 36,36
Tareas domésticas 19 34,55
NS / NC 4 7,27
Total cuidadores conocidos 55 100

Tabla 28. Cuidadores en activo que tuvieron problemas laborales
como consecuencia del cuidado del paciente, en el dltimo afio.

Tuvieron problema laboral N° de cuidadores Porcentaje
No 5 41,67
Si 7 58,33
Total cuidadores en activo 12 100

Tabla 29. Tipo de problema que tuvieron los cuidadores en activo,
como consecuencia del cuidado del paciente, en el dltimo afio.

Tipo de problema N° de cuidadores Porcentaje
Dias de permiso 2 28,57
Trabajar menos horas 0 0,00
Otros problemas 4 5714
NS / NC 1 14,29
Total cuidadores activos con problemas laborales 7 100

Tabla 30. Cuidadores que hubieron de jubilarse prematuramente
como consecuencia del cuidado del paciente.

Jubilacion prematura N° de cuidadores Porcentaje
No 39 45,00
Si 8 40,00
NS / NC 3 15,00
Total cuidadores jubilados 20 100
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Como se ha indicado, en 22 pacien-
tes se refiere la necesidad de un se-
gundo cuidador, pero no se obtuvieron
datos de estos cuidadores secundarios,
exceptolos relativos al tiempo dedicado
al cuidado diario de los pacientes de 19
de ellos, y del tiempo semanal invertido
en tareas relacionadas con la enferme-
dad en 15; estos mismaos datos también
se recogieron de 42 de los cuidadores
principales. Los resultados siguientes
se refieren exclusivamente a los cuida-
dores de los que se obtuvieron datos.

El tiempo medio invertido en el
cuidado del paciente en un dia normal

en las actividades relacionadas con el
cuidado personal del mismo es de 7,34
horas /dia (desviacion estandar 21,8)
por parte del cuidador principal v 6,95
horas /dia (desviacion estandar 10,3)
por el cuidador secundario. En la tabla
31y figura 34 se desglosan los tiempos
dedicados por los cuidadores a las di-
ferentes tareas; la tarea que conlleva
mas tiempo es la de “cocinary preparar
la comida”, especialmente por los cui-
dadores secundarios cuando los hay,
seguida de las relacionadas con el aseo
y el bafo a las que dedican tiempos pa-
recidos los cuidadores principales y el
resto.

Figura 34. Tiempo diario invertido por los cuidadores en el cuidado del paciente.
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Tabla 31. Tiempo diario invertido en el cuidado del paciente por los cuidadores.
Promedios en horas/dia.

Actividades Cuidador principal (n = 42) Otros cuidadores (n = 19)
Aseo basico, vestirle y cambiarle 1,38 1,51
Bafiarlo o ducharlo 117 1,59
Darle de comer 1,06 0,22
Ayudarle a moverse 112 1,32
Cocinary preparar la comida 1,87 2,13
Administrar medicamentos 0,73 0,18

El tiempo invertido por los cuidado-
res en las actividades relacionadas con
la enfermedad del paciente alo largo de
una semana normal, es de 35,76 horas/
semana (desviacién estandar 30,5) por
parte del cuidador principal y de 29,30
horas/semana (desviacion estandar
24.5) por el cuidador secundario. En la
tabla 32 y figura 35 se desglosan los
tiempos dedicados por los cuidadores a

las diferentes actividades. En estas ac-
tividades destacan con mucho las cerca
de 12 horas semanales que dedican am-
bos tipos de cuidadores, tanto principa-
les como secundarios, a la “vigilancia
y supervision” del pacientes, seguidas
de las mas de 18 horas dedicadas, por
todos ellos en conjunto, a las “tareas
domésticas”.

Tabla 32. Tiempo semanal invertido en tareas relacionadas con la enfermedad del
paciente por los cuidadores. Promedios en horas / semana.

Actividades

Cuidador principal

Otros cuidadores

(n=42) (n =15)

Tareas domésticas 10,62 747
Desplazamientos o viajes 2,85 0,73
Realizar compras 4,60 1,20
@ZZT;SS financieros, administrativos y 2.40 043
Actividades sociales de recreo 2,69 7,80
Vigilancia y supervision 12,50 11,67
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Figura 35. Tiempo semanal invertido por los cuidadores en actividades relacionadas con
la enfermedad del paciente.

/

Media horas/semana
~
1

Tareas Desplazamientos  Realizar Asuntos Actividades Vigilancia y
domésticas 0 viajes compras financieros, sociales de supervision
administrativosy ~ recreo
legales

M Cuidador principal (n = 42) [ Otros cuidadores (n = 15)




Resultados

10. Necesidades y demandas sentidas por los participantes y

cuidadores:

Los sentimientos que fueron expre-
sados por los afectados y sus familiares
en cuanto a problemas, necesidades vy
demandas, pueden resumirse en la sen-
sacion de soledad e incertidumbre que
les acompanfa casi invariablemente, Ia
necesidad de apoyo tanto en los temas
estrictamente sanitarios, como en los
sociales y econémicos, v la demanda de
apoyoy comprension social y de ayudas
materiales.

El primero de los sentimientos ex-
presado en |a practica totalidad de los
casos es la situacion de schok gue su-
fren tanto los pacientes como sus fa-
milias al conocer el diagnéstico v, sobre
todo, lo que ello lleva consigo en cuanto
a la falta de expectativas. A este senti-
miento le sigue, en los casos en los que
se trata de una enfermedad hereditaria,
la preocupacién por la posible aparicion
en otros miembros de la familia y Ia
ansiedad hasta saberlo, por esta causa
creen necesario un diagnostico precoz,
0 al menos lo antes posible, con el fin
de descartar o confirmar la enfermedad
y actuar en consecuencia.

Una de las principales preocupacio-
nes expresadas por los pacientes es la
necesidad de superar las barreras que
se les presentan por padecer su enfer-
medad, no tanto ni sélo las barreras
fisicas como consecuencia de sus limi-
taciones fisicas en los casos en los que
estas estan presentes, especialmente

las arguitecténicas, sino también y en
ocasiones con mayor intensidad, las
sociales. En este sentido muchas de los
enfermos referian que el padecer una
enfermedad rara les hace sentirse di-
ferentes del resto de la pablacién y no
aceptados por la sociedad; porellocreen
conveniente que la sociedad conozca su
realidad y asi disminuir progresivamen-
te la marginacion y soledad.

Dentro de esta sensacién de mar-
ginacion y soledad, una queja concreta
es la dificultad e incluso imposibilidad
de poder realizar actividades sociales
y/o de ocio consideradas habituales, al
no disponer de condiciones adecuadas
para sus limitaciones y necesidades.

Esa sensacion de soledad también
la expresan caon respecto a otras perso-
nas con la misma enfermedad, es decir:
le gustaria poner contactar con otras
personas en su misma situacion para
hablar de los problemas comunes y de
cémo afrontarlos, y buscar apoyo en las
mismas vivencias. También precisan
gue es necesario un mejor acceso a las
asociaciones de pacientes, que ven difi-
cultado por la dispersion geografica de
los pacientes, no teniendo en muchos
€as0s acceso a las nuevas tecnologias
de la informacién, lo que les facilitaria
en gran parte estos contactos.

lgualmente, los pacientes dicen des-
conocer los recursos disponibles que
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puedan serles Utiles en su situacion vy,
de aguéllos gue conocen, la mayor gue-
ja va dirigida a la falta de agilidad en Ia
disposicion de los mismos, la lentitud
en el acceso a éstos y la cantidad de
tramites burocraticos que han de reali-
zar, para algunos de ellos sin resultados
objetivos. También consideran que no
hay recursos personalizados para situa-
ciones concretas, y que solo se le atien-
de cuando estan mal o tienen un brote
o repunte de la enfermedad.

Conrespecto alos tramites adminis-
trativos, una de las quejas mas especi-
fica es la relativa al desacuerdo de los
pacientes con las valoraciones oficiales
del grado de minusvalia gue les es asig-
nados por las unidades de valoracion
de los Centros de Atencién a los Dis-
capacitados de Extremadura (CADEX),
sintiendo los pacientes, en general, que
ellos presenta un mayor grado de min-
usvalia gue el asignado.

Los pacientes que presentan limita-
ciones vy discapacidades refieren gue la
pérdida de la autonomia de forma pro-
gresiva, debido al deterioro gue causa
la dolencia, conlleva un progresivo au-
mento de la dependencia de terceras
personas, normalmente la familia. En
relacion a ésto, los pacientes tratan de
no mostrar su estado emocional ante
su familia pues sienten que son, o aca-
baran siendo, una carga para ella. Esta
carga familiar es expresada como alte-
racion de la integridad familiar al ser
imprescindible distribuir Ia vida familiar
en torno al paciente. Concretamente el
cuidador principal pasa a ser un perso-
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na sin vida propia, viviendo por y para
el enfermo, lo que incrementa la sensa-
cién de dificultades a superar y de de-
pendencia por parte del paciente.

Otra importante preocupacion ex-
presada es gue la carga familiar no lo
es s6lo emacional, o fisica en el caso de
los cuidadores, sino que también han
de soportar las familias la carga eco-
némica que supone la enfermedad; asi,
la economia familiar se ve comprome-
tida en el afan de mejorar la situacion
del paciente, ya sea para adaptaciones,
tanto en la vivienda como en vehiculos
0 prétesis, en consultas a diferentes
meédicos o servicios, desplazamientos
para el tratamiento fuera del lugar de
residencia, o rehabilitacién, mas alla de
las ayudas o los servicios publicos.

La situacién econémica familiar se
ve agravada por la dificultad para la
incorporacion al mundo laboral de los
pacientes con discapacidades, por la
escasez de puestos de trabajo adapta-
dos a éstas.

También refieren dificultades en el
ambito de la educacion, especificamen-
te en la posibilidad de continuar tras
la educacion obligatoria con estudios
superiores en ciertos casos, ante las di-
ficultades que se les presentan por lo
gue ellos entienden como falta de los
recursos necesarios.

En cuanto a la necesaria utilizacion
repetida de recursos sanitarios, los
pacientes desearian reducir el nimero
de visitas al médico de familia para la



obtencién de recetas, pues para ellos
supone un trastorno afiadido v lo consi-
deran un tramite que podria evitarse o,
al menos, minimizarse.

Exponen también sus dificultades
para obtener informacién acerca de los
progresos cientificos sobre las enferme-
dades gue padecen, tanto de los profe-
sionales sanitarios gue los atienden
como en general de la sociedad. Esta
falta de informacion la refieren como
especialmente preocupante cuando se
trata de conocer la evolucion de su en-
fermedad, o mejor dicho de la falta de
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conocimiento sobre dicha evolucion, lo
gue les provoca incertidumbre y ausen-
cia de expectativas ciertas de futuro.
Los pacientes muestran una pérdida de
confianza en el sistema sanitario tradi-
cional u oficial, y, en algunos casos, se
lanzan a la bdsqueda de soluciones en
terapias alternativas.

Por dltimo, los familiares que ac-
tlan como cuidadores principales del
paciente indican que les cuidan “como
pueden”, es decir, sin conocimientos
formales que creen seria necesario, o al
menos conveniente, tener.
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La principal dificultad del trabajo,
gue puede suponer un sesga importan-
te del mismo, fue la localizacién de los
pacientes, debido a varias circunstan-
cias. Por una parte el hecho de que el
Sistema de informacién sobre Enfer-
medades Raras de Extremadura aca-
bara de ponerse en funcionamiento, asi
como que en 2005 salo se habian reco-
gido casos de 677 enfermedades, entre
las que no se encontraban entonces ni
las genéticas nilos tumores raros, hacia
gue la exhaustividad de dicho Sistema
fuera considerablemente baja, estima-
da en un 12% por los responsables del
mismo. Por lo gue partiamos de un uni-
verso de estudio infraestimado.

A ello se suma que los datos de mu-
chos de los pacientes registrados en el
sistema no estaban actualizados, dado
gue la mayor parte de estos casos se ha-
bian detectado a partir de fuentes para-
sanitarias, y correspondian a pacientes
prevalentes que habian sido registrados
en las mismas afos antes, sin gue se
actualizaran los datos demograficos.
Incluso tras la comprobacién de estos
datos a través de cruces con las bases
de datos poblacionales sanitarias, en un
gran nimero de casos no se disponia de
datos mas actualizados, dandose inclu-
so la circunstancia de la existencia de
errores de identificacién de la persona al
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coincidir los datos disponibles de algu-
nas de ellas, lo gue llevo a algunas iden-
tificaciones erréneas de los pacientes,
pues no se disponia de un identificador
Ginico como es la Tarjeta Sanitaria. Todo
ello motivé que tuviéramos un elevado
numero de cartas devueltas por domici-
lio erréneo, traslados de éstos e incluso
nos encontramos que en algunos casos
la persona habia fallecido.

Por las mismas razones expues-
tas, no dispusimos de los nimeros de
teléfono de todos los pacientes para
el contacto posterior al envio, y a pe-
sar de gue se incluyeron con la carta
de presentacién los teléfonos de los
investigadores para que los pacientes
pudieran comunicarse con éstos, pocas
fueron las personas que asi lo hicieron.
Todo ello dificulté e incluso imposibilito
contactar con un elevado nimero de los
posibles participantes.

También nos encontramos con pa-
cientes en los que, debido a problemas
derivados directamente de su enfer-
medad, como hospitalizaciones repeti-
das o la aparicién de crisis y brotes de
sus dolencias que provocaba desgaste
fisico y emocional, se hizo imposible la
realizacion de la entrevista aungue el
paciente mostrara su disposicion ini-
cialmente.
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Cabe destacar la falta de informa-
cién sobre el propio concepto de enfer-
medad rara en algunos pacientes, que
hizo que incluso en algln caso supu-
siera para ellos un cierto impacto emo-
cional al conocer que su padecimiento
podia ser considerado “raro”.

A pesar de que el cuestionario esta
basado en otros disefiados para ser
auto-cumplimentados y enviados por
correo, se decidio realizarlo mediante
entrevistas personales por entender
gque podria favorecer la participacion
de los pacientes, y porgue la entrevista
personal ofrece la posibilidad de obte-
ner informacién tanto verbal como no
verbal del paciente, a modo de “his-
torias de vida" La entrevista “cara a
cara” junto al cuestionario validado
resultaron una valiosa herramienta et-
nografica de captacién de informacion
imprescindible como forma de contac-
to y como observacion participante. El
empleo simultaneo de cuestionarios
tiene un efecto complementario, entre
la plasticidad oral de la entrevista y el
control escrito de la encuesta 7.

Asi, las primeras entrevistas se ci-
taban para ser realizadas en un tiem-
po concreto planificado conforme a la
extension del cuestionario, tiempo que
hubo de ser ampliado e incluso llegan-
do a ser ilimitado, dada Ia relacién de
proximidad y la interaccion que se pro-
piciaba entre entrevistado y entrevis-
tador, con lo gue los afectados tienen
la posibilidad de hacerse escuchar, y
requieren tiempo para descargar todo
lo que sienten, cosa que no es posible
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hacer fuera de la calidez que ofrece la
comunicacion directa. Las respuestas
son obtenidas del protagonista, no hay
intervencion externa de terceras per-
sonas, y ofrece acceso simultaneo al
cuidador principal, si lo hay, pudiendo
contrastar las respuestas cuando se
observa alguna discordancia.

Normalmente los entrevistados de-
mandaban al investigador toda la infor-
macién que les pudiera aportar sobre
su enfermedad y de otro lado, su expo-
sicion entre preguntas eran auténticos
“testimonios de vida”; por ejemplo, casi
todos los pacientes indicaron su con-
vencimiento sobre la falta de informa-
cién de los profesionales sanitarios que
han de afrontar estos procesos, algu-
nos poco conocidos y otros totalmente
desconaocidos por aguéllos.

Por ultimo, en la entrevista se les
ofertaba informacién especifica a cada
caso de los recursos, asociaciones, etc;
manteniendo durante el estudio una
posicion de intermediarios con la aso-
ciacion FEDER ante la demanda de los
afectados, con el fin apoyarles ante du-
das o necesidad de informacién socio-
sanitaria.

Otra de las ventajas de realizar el
cuestionario directamente a la perso-
na fue asegurar la comprensién de las
preguntas pues, aun cuando son obje-
tivamente sencillas, algunas presentan
una cierta complejidad para algunas de
las personas, sobre todo mayores o con
nivel bajo de instruccién. De esta for-
ma aseguramos la respuesta a practi-



camente |a totalidad de las preguntas,
siempre gue ellos guieran responder,
cosa gue no es posible asegurar cuando
el cuestionario es auto-cumplimentado
y enviado por carreo.

Par el contrario, el principal inconve-
niente de realizar entrevistas persona-
les es que esto requiere de una estrate-
gia compleja, especialmente en una re-
gion extensa como Extremadura, en Ia
gue los casos entrevistados mostraban
una gran dispersion geografica (mapa
1); ello conlleva un esfuerzo de dedica-
cion, tiempo vy disponibilidad horaria de
los recursos humanos, obligando inclu-
so a desplazamientos a veces a lugares
distantes y de dificil acceso, lo que en-
carece la realizacion del estudio.

Un esfuerzo afiadido viene dado
por la conveniencia de tener una pre-
via documentacion sobre la patologia
gue afecta al entrevistado, cuestion
gue entendemos imprescindible, pues
el conocimiento del curso de la enfer-
medad favorece el acercamiento a los
problemas que le provoca y dinamiza la
fluidez de la entrevista y el intercambio
de informacion.

Por lo que se refiere al cuestiona-
rio en si, también hemos encontrado
alguna dificultad, fundamentalmente
porque al ser genéricos y ser tan diver-
sas las enfermedades que han forma-
do parte del estudio, 94 enfermedades
distintas, en muchos de los casos no se
ajustan a la problematica especifica de
algunas de ellas y a las expectativas de
los pacientes. No obstante, esos cues-
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tionarios genéricos se han mostrado
especialmente (tiles para comparar Ia
calidad de vida en pacientes con dife-
rentes patologias, frente a los cues-
tionarios especificos que estan mas
enfocados a aspectos mas relevantes
de una enfermedad concreta y su tra-
tamiento.

Algunas de estas dificultades encon-
tradas en el cuestionario, a la hora del
analisis han sido: en cuanto a la situa-
cion laboral del paciente, no recogiamos
situaciones como la de parado o estu-
diante; en cuanto al material sanitario
utilizado por los pacientes, no recogi-
mos si esta o no esta sufragado por el
Sistema Sanitario Publico o es costea-
do por el usuario; al igual que ocurre en
cuanto al transporte que ha de utilizar el
paciente para los desplazamientos.

Sin embargo, la mayor ventaja de
utilizar cuestionarios conocidos y ya va-
lidados, es gue ganamos tiempo, pues
el proceso de construccién y adapta-
cion transcultural es un proceso enor-
memente complejo y prolongado en el
tiempo; y tanto el EQ-5D como el SF-
36, se han mostrado Utiles para conocer
de forma genérica la calidad de vida re-
lacionada con la salud en los pacientes
con enfermedades raras, y permite su
comparaciéon con las poblaciones ge-
nerales de referencia, demostrando un
elevado grado de correlacion, como ya
se ha indicado en otros estudios ©36>7
. Mientras que la parte del cuestiona-
rio sobre utilizacién de recursos se han
utilizado en varios estudios similares
mostrandose igualmente atil 7879,
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Es destacable que los pacientes
entrevistados calificaron su estado de
salud general de forma muy parecida
a como lo hace la poblacién general,
e incluso lo consideran mejor. Asi, el
66,58% de los pacientes con enferme-
dades raras calificaron su estado de
salud general como bueno, muy bueno
0 excelente, dandose la circunstancia
de que en las Encuestas de Salud de
Extremadura de 2001y 2005 @9 vy Ia
Encuesta Nacional de Salud de 2006
@) el porcentaje de poblacion adulta
general gue califica su estado de sa-
lud como bueno o muy bueno era de
alrededor del 68%:; (en Extremadura
el 66,49% vy en Espafna 69,99%) v de
igual forma, alrededor del 5% de Ia
poblacion general indicé que su esta-
do era de malo o muy malo (en Extre-
madura el 8,4% y en Espafia 8,99%),
mientras que este porcentaje fue tan
solo del 3,75% entre los pacientes con
enfermedades raras.

Sin embargo, la mayor parte de los
pacientes entrevistados referian algtn
tipo de limitaciéon para sus activida-
des en la vida diaria, ya sean éstas por
motivo fisico o emocional, y tanto para
actividades cotidianas, sociales o labo-
rales, con mayores o menores porcen-
tajes, pero en cualguier caso la frecuen-
cia de la presencia de estos problemas
es superior a la referida por |a poblacién
general en dichas Encuestas de Salud,
donde tan soélo alrededor del 17,5% de
los adultos refieren haber tenido limi-
taciones en su actividad por algln tipo
de dolencia en los doce meses anterio-
res a las encuestas.
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Todo esto parece reflejar, por una
parte, la gran carga de subjetividad en
la percepcion del estado de salud, y por
otra parte puede ser debido al hecho de
gue la mayoria de los pacientes entre-
vistados conviven con su enfermedad
desde hace afios, con una media de 15
afios desde el diagndstico, pudiendo
producirse un fenémeno de cierta adap-
tacion o asimilacion de su situacion. Sin
embargo, al utilizar los cuestionarios
EQ-D5 vy SF-36, se observa en ambos
gue la auto-percepcion de la calidad
de vida relacionada con la salud en los
pacientes con enfermedades raras se
ve influida negativamente por la propia
enfermedad, siendo considerablemen-
te peor la valoracion de su salud que Ia
de la poblacion general.

Es de destacar que las mayaores di-
ferencias en el nivel de salud de los
pacientes con enfermedades raras y la
poblacién general, tanto en proporcion
de personas con problemas en el EQ-5D
como en puntuaciones obtenidas en el
SF-36, se aprecian en la esfera de lo fi-
sico. Asi, en el EQ-5D, es 19 veces mas
frecuente entre los pacientes la presen-
cia de problemas para el “aseo perso-
nal” y casi 10 veces mas frecuentes los
problemas para realizar las “actividades
cotidianas”, la diferencia adn es mayor
en cuanto a la existencia de problemas
graves, éstos son mucho mas frecuen-
tes entre los pacientes con enferme-
dades raras (76 veces mas frecuente
para el “cuidado personal” y 56 veces
mas para la “movilidad”), mientras que
los problemas de la esfera psicolégica,
“asiendad/depresion”, presentan me-



nos diferencias, siendo 3,5 veces mas
frecuentes entre los pacientes, diferen-
cia relativamente baja. Igualmente, en
el SF-36 |a valoracion de los pacientes
comparada con la de la poblacién gene-
ral presenta una diferencia de mas de
40 puntos en el “rol fisico” y de mas de
35 puntos en la “funcién fisica”, si bien
en este cuestionario el “rol emaocional”
también presenta una diferencia similar
de 39 puntos, pero es de destacar que la
“salud mental” es la dimensién que me-
nos diferencia presenta, casi 14 puntos.

También llama la atencién en ambos
cuestionarios las diferencias en cuanto
a dolor corporal y malestar son relativa-
mente mas pequefas. Todo lo anterior
tal vez esté condicionado por el hecho
ya comentado de gue los pacientes, en
general, llevan conviviendo con su en-
fermedad mucho tiempo, afios en la
mayoria de los casos, lo gue puede dar
lugar a un cierto estado de tolerancia.

Las diferencias de los valores obte-
nidos entre géneros son las esperables,
tal como queda claramente reflejado
en las puntuaciones obtenidas con el
SF-36. La mayor o menor diferencia de
valores entre géneros en las diferentes
dimensiones pudiera explicarse, tal vez,
por los diferentes roles social; eso pa-
rece guedar reflejado en los resultados
del EQ-5D, al ser mucho mas frecuen-
tes los problemas para las “actividades
cotidianas” entre las mujeres, cosa que
parece légica si asumimos gue la muje-
res son las que suelen realizar la mayor
parte de las actividades cotidianas en el
hogar.

Discusién

También las diferencias de puntua-
cién entre los diferentes grupos de edad
son las esperables, a excepcion de las
obtenidas con el SF-36 para los hom-
bres de mas de 74 afios, donde sorpren-
dentemente los 3 Unicos pacientes de
este grupo indicaron valores cercanos a
100 en todas las dimensiones sin que
encontremos una posible explicacién.

La comparacion con otros estudios
sobre pacientesconenfermedadesraras
en general no ha sido posible, pues no
hemos encontrado ninguno genérico, si
bien si se han publicado algunos traba-
jos en los gue se ha utilizado el EQ-5D
en ciertas enfermedades raras concre-
tas en Espafia, como Ataxia cerebelosa
degenerativa (ACD)"® y Esclerosis late-
ral amiotrofica (ELA)?, enfermedades
éstas que conllevan un elevado grado
de discapacidad, en los gue se obtuvie-
ron respectivamente valores medios de
la EVA de 48 (siendo de 43 y 52 en los
casos de mayory menor severidad) y de
la tarifa de 0,48 (0,38 y 0,58 seglin se-
veridad) para los pacientes con Ataxia
y valores medios de la EVA de 29, y de
la tarifa de 0,18 para los pacientes con
Esclerosis lateral. Los valores obteni-
dos en nuestro estudio, con medias de
53,48 para la EVA y 0,54 para la tarifa,
estan por encima de aquellos, lo que
puede explicarse por el hecho ya indi-
cado de que tanto la Ataxia cerebelosa
degenerativa como la Esclerosis lateral
amiotréfica son enfermedades que lle-
van a un alto nivel de discapacidad a lo
largo de su evolucion, mientras gue en-
tre los pacientes por nosotros estudia-
dos la variabilidad en cuanto a grados

F




-

de discapacidades por las diferentes
enfermedades ha sido elevada. Esta es
una de las dificultades de estudiar tan-
tas y tan diversas enfermedades en un
mismo trabajo, no obstante, creemos
gue es la tnica forma de estudiar enfer-
medades de |las gue apenas se conocen
pacientes, como ocurre con la mayoria
de las incluidas en este trabajo.

Elconsumo de recursos sanitarios de
estos enfermos es relativamente eleva-
do comparado con el de la poblacion ge-
neral, tomando como base la Memaria
de resultados del Servicio Extremefio
de Salud de 2007 ©?, ya que los pacien-
tes con enfermedades raras visitan con
mas frecuencia a los especialistas, pues
la media de visitas a especialistas por
parte de la poblacion general es casi de
1,5 visitas por persona al afio, mientras
gue los pacientes con enfermedades
raras casi doblan esta cifra con 2,6 visi-
tas por paciente al afio. En cuanto a las
visitas al médico de cabecera, también
se da una mayor frecuentaciéon entre
los pacientes con enfermedades raras,
aungue la diferencia no es tan eleva-
da como con los especialistas, con una
media de 10,2 visitas al afio por pacien-
tes, frente a una frecuentacion de 9,3
visitas al afio en la poblacion general.

Al igual que ocurre con la poblacion
general, el médico consultado con ma-
yor frecuencia es el de cabecera, pero
hay diferencias en cuanto al médico
especialista consultado, mientras en
la poblacion general lo son por, este
orden, traumataélogos, geriatras y of-
talmologos ©% en los pacientes con
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enfermedades raras lo fueron los neu-
rélogos, nefrélogos y reumatdlogos, si
bien pensamos que esto esta influido,
evidentemente, por el tipo de patologia
gue presentaban los pacientes entre-
vistados. Probablemente las visitas al
médico de cabecera son mayoritarias
porque, entre otros motivos y al igual
gue la poblacion general, normalmen-
te se acude a él para la prescripcion de
recetas médicas, mientras que para el
seguimiento de su enfermedad acuden
al médico especialista, al igual que en
cualquier otra patologia.

También gueda reflejado ese ma-
yor consumo de recursos al comparar
con los datos de la Encuesta de Salud
de Extremadura 2005 ©%, al referirnos
a los ingresos hospitalarios, los cuales
tanto en el cuestionario utilizado en
este estudio como en la Encuesta de
Salud se refieren al periodo de 12 meses
previo ala entrevista. En este caso que-
da palpable el porcentaje de pacientes
con enfermedades raras, el 15,3%, que
preciso ingreso, siendo bastante mas
elevado que el de |a poblacién general,
gue es del 9,0% para Extremadura en
2005 @9y del 8,9% para el total del Es-
tado en 2006, segln la Encuesta Nacio-
nal de Salud de dicho afio ©.

En cuanto al resto de recursos uti-
lizados, s6lo podemos especular sobre
SU mayor 0 menor uso en relacion a la
poblacién general por que la compara-
cion con los datos de Ias encuestas de
salud es dificil al referirse las preguntas
de éstas y de nuestro cuestionario a pe-
riodos diferentes, a excepcion de la pre-



gunta antes referida. Asi, podriamos
asumir que los pacientes con enferme-
dad rara consumen mas medicamentos
gue la poblacion general dado que mas
del 82% de ellos tomaron algiin me-
dicamento en el intervalo de un mes,
mientras que en poblacion general no
llegan al 53% las personas gue toman
medicamentos en un intervalo de dos
semanas ©%. Con respecto a este con-
sumo de medicamentos y productos,
nos encontramos que en varios casos
los productos consumidos no procedian
de la medicina tradicional occidental,
situacion esta que no se contempla en
el cuestionario.

Una parte importante del problema
al que se enfrentan las personas con
enfermedades raras es la necesidad de
contar con un cuidador, situacion que
se da en mas de la cuarta parte de los
pacientes, el 28%. También nos resul-
ta dificil comparar este dato con los de
la poblacién general por cuanto en la
Encuesta de Salud de Extremadura de
2005 ©9 3l igual gue en la Encuesta
Nacional de Salud de 2006 ©", la infor-
macion sobre necesidad de cuidadores
se refiere al porcentaje de hogares en
los gue existe alguna persona necesi-
tada de estos cuidadores, siendo este
del 10% en la Encuesta de Extremadura
de 2005, y no apareciendo el dato en
la publicacion de la nacional de 2006;
dado que los 347 pacientes entrevista-
dos pertenecian a otros tantos hogares
diferentes podemos concluir que entre
los pacientes con enfermedades raras
es mas frecuente la necesidad de cui-
dador que entre al poblacién general,
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casi el triple. Esta situacion conlleva
un desgaste familiar, tanto psicolégico
como fisico, al recaer esta tarea sobre
la familia principalmente, presentando
estos cuidadores informales una gran
carga; e incluso esta necesidad afecta a
la economia familiar, bien por que tan-
to el paciente como el cuidador haya de
dejar su trabajo, o porgue sea necesario
contratar cuidadores formales que ayu-
den al cuidador principal.

La situacion econémica de la per-
sona es un elemento clave, pues los
recursos disponibles como ayudas por
parte de las instituciones se muestran
insuficientes vy llegan tardiamente al
enfermo. En muchos de los casos son
desconocidos para ellos, en otros casos
las trabas burocraticas son numerosas.
Es porello gue el paciente gque tiene po-
sibilidades econémicas consigue por su
cuenta los materiales que le son nece-
sarios. De igual manera ocurre con los
desplazamientos en busca de su diag-
nostico y tratamiento.

Por Gdltimo, es patente la necesidad
de informacién tanto de los pacientes y
sus familias como de los profesionales
sanitarios, pues aln faltan protocolos
de actuacion en estas enfermedades,
hecho que causa graves perjuicios a los
afectados, no sélo por la peregrinacion
en busca de un diagndstico certero y
un tratamiento adecuado, sino tam-
bién porgue no consiguen informacién
suficiente sobre las buenas practicas
diarias, la estimulacién precoz, el pro-
nostico y la conservacion de la autono-
mia. Existe una falta de reconocimiento
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de estas situaciones en las politicas y tratamientos alin en fase experimental
los sistemas de salud, faltan ayudas salvo dentro de un ensayo clinico. Por
econémicas, de cobertura legal para todo ello, los pacientes con enfermeda-
fomentar la investigacién sobre gené- des raras se sienten discriminados por
tica, ensayos clinicos y acceso a nuevos el sistema sanitario.




Conclusiones

Las enfermedades raras se relacio-
nan con una relativamente mala per-
cepcion de la calidad de vida, medida
esta con los cuestionarios EQ-5D y SF-
36, mostrado estos pacientes mayores
porcentajes de problemas que la pobla-
cion general, y valores de |a calidad de
vida muy inferiores a los de dicha po-
blacién en los respectivos analisis.

La percepcion de la calidad de vida
es peor en las mujeres en ambaos cues-
tionarios.

Las personas afectadas por enfer-
medades raras presentan gran cantidad
de problemas derivados de las mismas,
siendo muy frecuentes las limitaciones
y discapacidades, tienen un elevado
consumo de recursos sanitarios, Ia ter-
cera parte de los afectados requiere un
cuidador y la mayor parte de los cuida-
dos suele recaer en la propia familia con
el consiguiente desgaste fisico y emo-
cional. Por todo ello |a situacion del pa-
ciente suele ser de dependencia.

Sin embargo, todo lo anterior con-
trasta con el hecho de que la mayoria de
los pacientes refieren sentirse de forma
general en un estado de salud bueno, e
incluso muy bueno en algunos casos.

La medida de la calidad de vida re-
lacionada con su enfermedad deberia

tenerse en cuenta a la hora de evaluar
a estos pacientes, dado que el impacto
de estas enfermedades en la realidad
de los mismos y de su entorno familiar,
no puede medirse exclusivamente me-
diante parametros clinicos objetivos.

Ademas, este tipo de estudio pue-
de aportar informacion, no sélo sobre la
calidad de vida relacionada con la salud
de los pacientes, sino también acerca
de los costes que generan estas enfer-
medades, y de las pérdidas de produc-
tividad en el nucleo familiar. Ello puede
contribuir a plantear intervenciones en
planificacién sanitaria, educacién y pro-
mocion de la salud.

Laslimitacionesydiscapacidades de
los pacientes con enfermedades raras,
junto con la necesidad de cuidadores,
tratamientos y productos sanitarios de
forma crénica, ponen en evidencia la
necesidad de estos pacientes de con-
tar con recursos econémicos para po-
der soportar los costes derivados de su
enfermedad, cuestiéon que deberia te-
nerse en cuenta por el sistema socio-
sanitario publico en la medida de sus
posibilidades.

En general, existe una falta informa-
cion entre los propios pacientes sobre
el concepto de enfermedad rara, siendo
incluso desconocido este término por
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muchos de ellos, si bien sobre su propia
enfermedad el grado de conocimiento
es mayor. La existencia de redes socia-
les creadas entorno a estas enferme-
dades, ha favorecido la difusion de la
informacién tanto a los afectados y sus
familias como a los profesionales, asi
como a las propias instituciones sanita-
rias, pero es necesario informar a la so-
ciedad acerca de estas enfermedades,
pues solo asi puede ser participante, y
potenciar la creacion de grupos de ayu-
da mutua y voluntariado.
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Los afectados se sienten desconcer-
tados hasta la llegada del diagndstico,
aislados de otros afectados y angustia-
dos aquellos para los que no hay trata-
miento conocido. Es preciso la creacion
de centros de referencia y de unidades
de coordinacion de la asistencia sanita-
ria gue precisan estos enfermos, donde
el abordaje de los problemas de los pa-
cientes y de sus cuidadores sea dirigido
por equipos multidisciplinares y permi-
ta minimizar el peregrinaje de aquellos
por diferentes centros, servicios o uni-
dades del Sistema Sanitario.
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de Salud

Servicio

CONSENTIMIENTO INFORMADO
para la participacion en la investigacion del estudio

‘“Enfermedades Raras en la Comunidad Autonoma de Extremadura:
Estudio sobre Calidad de Vida Relacionada con la Salud”

Estimado Sr./Sra.

Obijeto de la Investigacion:

La Consejeria de Sanidad y Consumo de la Junta de Extremadura desea realizar un estudio
para conocer la calidad de vida relacionada con la salud, los costes sanitarios y las necesidades
terapéuticas de los pacientes y familias afectados por alguna de las llamadas Enfermedades Raras.

Las Enfermedades Raras, también llamadas poco comunes o minoritarias, engloban a un
conjunto de patologias que, aunque con escasa frecuencia en la poblacién, determinan enfermos
crénicos con una vida dependiente del sistema sanitario. Las actividades de planificacién y gestion
de la Consejeria de Sanidad y Consumo en el terreno sanitario necesitan identificar estas
necesidades para poder llevar a cabo medidas efectivas.

Conscientes de que, en muchos casos, el problema a considerar y resolver no es sélo el del
enfermo, sino también el de la familia y, sobre todo, del cuidador principal, hemos dirigido el
estudio a valorar las necesidades de ambos.

Implicaciones del estudio

Para realizar este estudio hemos disefiado un formulario de recogida de informacion tanto de
los afectados por la enfermedad como de su cuidador principal. Lo que le pedimos es que, si
voluntariamente decide participar en el estudio, rellene la informacién que se solicita en el
cuestionario.

Beneficios/riesgos derivados de su participacion en este estudio

Los beneficios de este tipo de estudios no se plantean en términos de ventajas individuales.
Sin embargo, esperamos que la informacién que se obtenga como resultado beneficie a los
pacientes y sus familias en la medida en que este conocimiento permita desarrollar estrategias de
mejora dirigidas a sus necesidades.

Por otro lado, la participacién en el estudio no conlleva ningun riesgo para usted.
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Costes o compensaciones
Su participacion en este estudio no representara ningln coste para usted.

Usted no recibird ninguna remuneracién por participar en el estudio.

Participacion voluntaria

La participacién en el estudio es voluntaria. Usted puede escoger no participar o puede
abandonar el estudio en cualquier momento. El retirarse del estudio no le representara ninguna
penalidad o pérdida de beneficios a los que tiene derecho.

Confidencialidad

Los datos estaran protegidos de acuerdo a la Ley 15/99 de Proteccién de Datos. El uso que
se haga de la informacién obtenida sera confidencial. La informacion serd manejada de forma
anénima por los investigadores, pero el donante podra ser identificado a través de un archivo
cuyo acceso esta limitado al responsable del estudio. Dicho archivo seré conservado en la
Consejeria de Sanidad.

Por lo tanto, su identidad sera siempre preservada. Igualmente los datos obtenidos sélo
podrén ser publicados de forma anénima, de forma agregada y no individual.

Personas de contacto

Si tiene alguna duda sobre este estudio, por favor péngase en contacto con el Sistema de
Informacién de Enfermedades Raras de la Comunidad Auténoma de Extremadura, en el teléfono
924 004 363 / 364, para cualquier tema relacionado con la investigacién o problemas que
pudieran derivarse del estudio.

Gracias por participar en este estudio.

Firma del investigador

D/Dha.

D.N.I. Fecha: /_/
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CONSENTIMIENTO INFORMADO
para la participacion en la investigacion del estudio
‘“Enfermedades Raras en la Comunidad Auténoma de Extremadura:
Estudio sobre Calidad de Vida Relacionada con la Salud”

(COPIA PARA LA ADMINISTRACION)

Yo,

¢ He leido la hoja de informacién que se me ha entregado.
¢ He podido hacer preguntas sobre el estudio.
* He recibido suficiente informacién sobre el estudio.

¢ He hablado con , quien me
ha aclarado la dudas.

e Comprendo que puedo retirarme del estudio:
- Cuando quiera
- Sin tener que dar explicaciones
- Sin que esto repercuta en mis cuidados médicos.

e Presto libremente mi conformidad para participar en el estudio.

Fecha: __/_/

Firma del participante

D.N.I.
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HEEN

CUESTIONARIO PARA
PERSONAS CON ENFERMEDADES RARAS

Cuando haya acabado, doble el cuestionario, introdtizcalo en el sobre pequeiio y
envienoslo por correo (el sobre tiene ya la direccion y el sello).

Fecha de cumplimentacién: /__/
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BLOQUE |

CUESTIONARIO GENERAL PARA EL PACIENTE

1. Fecha de nacimiento del paciente (Por favor, indique la fecha) /__/
2. Género (Por favor, marque una casilla) [ ] Hombre L] Mujer

3. Estado civil (Por favor, marque sélo una casilla)
[ ] soltero/a [ ] separado/a [ ] casado/a o vive con alguien como pareja
[ ] viudo/a [ | Divorciado/a [ IN.S/N.C.

4a. ;Cual es la enfermedad rara que padece?

4b. ;Cuanto tiempo hace que se le diagnostic6? (Por favor, indique los afios/meses)
Afios Meses

5. ¢(Necesita Ud. de un cuidador que le ayude en sus actividades cotidianas (para el aseo basico,
ayudarle a moverse, administracion de los medicamentos, etc.)? (Por favor, marque sélo una casilla)

D No D Si = Rellene también el cuestionario para el cuidador
6. ;Cual es su situacion laboral? (Por favor, marque sélo una casilla)

[ ] Estoy en activo = Salte a la Pregunta 7

[ ] Baja laboral transitoria == Salte a la Pregunta 7

L] Incapacidad laboral permanente = Salte a la Pregunta 8

D Jubilado/a »- Salte a la Pregunta 8

[ ] Tareas domésticas < Salte a la Pregunta 9
[ ] Ns/N.C. P Salte a la Pregunta 9

La Pregunta 7 solo se respondera si el paciente esta trabajando o en situacion de baja laboral transitoria.

7a. El hecho de sufrir su enfermedad, ;le ha supuesto algin problema laboral en los tltimos 12 meses?
(Por favor, marque sélo una casilla)

[]si =9 Pregunta siguiente [ ] No - Salte a la Pregunta 9

7b. En caso afirmativo, indiquelo (Por favor, rellene los espacios correspondientes)

He estado de baja laboral dias
Estuve trabajando horas menos al dia (durante dias)
Estoy trabajando horas menos al dia

Otros problemas (indicar):

La Pregunta 8 solo se respondera si el paciente esta jubilado o en situacion de incapacidad laboral permanente.

8a. ;Ha tenido que abandonar su trabajo o jubilarse prematuramente debido a su enfermedad? (Por
favor marque sélo una casilla)

[ ] i =» Pregunta siguiente [ ] No =» Saite a la Pregunta 9
8b. En caso afirmativo, ;ja qué se debié? (Por favor, indiquelo)
Tuve que abandonar mi trabajo a la edad de afos

Tuve que jubilarme prematuramente a la edad de afios
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9. ;Qué Medicamentos u otra clase de Productos esta tomando Ud. durante este Gltimo mes por causas
debidas a su enfermedad? (Por favor, escriba el nombre de los medicamentos y/o productos, y marque con
una cruz si ha necesitado receta)

Medicamentos y/o productos Con receta  Sin receta

1.

2
3
4.
5
6
7

oo
oo

10. ;A qué Pruebas médicas o Exploraciones prescritas por un médico, se ha sometido Ud. en los tltimos
6 meses por causas debidas a su enfermedad? (Por favor, escriba el nombre de las pruebas médicas y/o
exploraciones, y especifique el niimero de veces)

Pruebas médicas y/o exploraciones Centro ptblico/Concertado Centro Privado
1. _ veces __ veces
2. _ veces _ veces
3. _ veces _ veces
4. _ veces _ veces
5. _ veces _veces
6. _ veces _veces
7. _ veces _ veces
8. _ veces _ veces
9. _ veces _ veces
10. _ veces _ veces

11. ;Cuantas visitas médicas a Especialistas ha tenido Ud. que realizar en los Gltimos 6 meses por causas
debidas a su enfermedad? (Por favor, escriba el tipo de especialista, y especifique el nimero de visitas)

Tipo de Especialista Centro plblico/Concertado Centro Privado
1. ___ visitas ___ visitas
2 _ visitas _ visitas
3 _ visitas _ \visitas
4. _ visitas _ visitas
5 _ visitas _ visitas
6 _ visitas _ visitas
7 _ visitas _ visitas

12. ;Cuantas visitas médicas al Médico de cabecera / Enfermero/a / Urgencias ha tenido Ud. que realizar
en los dltimos 6 meses por causas debidas a su enfermedad? (Por favor, indique el nimero de visitas)

Centro de Salud Domicilio Hospital
Meédico de cabecera ... ~ visitas _ visitas
Enfermeria _ visitas _ visitas
Urgencias ~ visitas _ visitas ~ visitas
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13. ;A cuantas sesiones de Rehabilitacién se ha sometido Ud. en los dltimos 6 meses por causas debidas
a su enfermedad? (Por favor, escriba el tipo de rehabilitacion realizada y el niimero de sesiones)

Tipo de Rehabilitacion (fisioterapéuta,

logopeda, psicélogo, etc.) Centro publico/Concertado Centro Privado
1. _____ sesiones _____sesiones
2 ___ sesiones ____ sesiones
3 ___ sesiones ____sesiones
4. __ sesiones ___ sesiones
5 ___ sesiones ____sesiones

14. ;Cuantas veces y dias ha tenido Ud. que Ingresar en el hospital en los Gltimos 12 meses por causas
debidas a su enfermedad? (Por favor, indique el nimero de veces y dias en total que ha tenido que estar
hospitalizado)

Hospital publico Hospital privado
veces dias en total veces dias en total

15. Por favor, sefale el Material sanitario que haya tenido que utilizar Ud. en los dltimos 6 meses por
causas debidas a su enfermedad (Por favor, sefiale con una cruz en las casillas correspondientes)

[ ] silla de ruedas [ | Panales [ ] Colchén antiescaras
[ ] Empapadores [ ] Barras pasillos [ ] silla bafio/ducha

[ ] Baston [ ] Cama articulada manual [ ] Charpa de hombro
[ ] Teléfono especial [ ] Agarraderos bafio [ ] Andadores

[ ] cama articulada eléctrica [ ] Férula antiequino [ ] Sonda orina

[ ] Ventilacién asistida [ ] Botella oxigeno []

] ] [
] ] [
] ] [

16. ;Cuantas horas semanales han dedicado en su hogar los Servicios de Ayuda a Domicilio / Empleadas
de hogar en los dltimos 6 meses por causas debidas a su enfermedad? (Por favor, indique el nimero de
horas semanales dedicadas y durante cudntas semanas)

Servicios de Ayuda Financiados publicamente Financiados a nivel privado
Ayuda a domicilio horas/semana (durante semanas) horas/semana (durante semanas)
Empleada de hogar horas/semana (durante semanas) horas/semana (durante semanas)

17. ;Cuantas veces ha utilizado Ud. los Transportes (ambulancia, taxi, coche, autobdus, etc.) en los
ultimos 6 meses para los desplazamientos relacionados con su enfermedad al Centro de Salud,
Hospital, Servicios de Rehabilitacion, etc.? (Por favor, escriba el medio de transporte y el nimero de veces
que lo ha utilizado)

Medlio de transporte Ndmero de veces
1. veces
2. veces
3. veces
4. veces
5. veces
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BLOQUE Il

ESTADO DE SALUD SENTIDO

1. En general, usted diria que su salud es
[ ] Excelente [ ] Muy buena [ ] Buena [ ] Regular [ ] Mala

2. ;Cémo diria usted que es su salud actual, comparada con la de hace un aio?

[ ] Mucho mejor ahora que hace un afo [ ] Algo mejor ahora que hace un afio
[ ] Més o menos igual que hace un afio [ ] Algo peor ahora que hace un afo

[ ] Mucho peor ahora que hace un afio

Las siguientes preguntas se refieren a actividades o cosas que usted podria hacer en un dia normal
(Por favor, marque una casilla en cada pregunta)

3. Susalud actual..., jle limita para hacer esfuerzos intensos, tales como correr, levantar objetos
pesados o participar en deportes agotadores?

[ ] i, me limita mucho [ ] Si, me limita un poco [ ] No, no me limita nada

4. Su salud actual..., le limita para hacer esfuerzos moderados, como mover una mesa, pasar la
aspiradora, jugar a los bolos o caminar mas de una hora?

[ ] i, me limita mucho [ ] Si, me limita un poco [ ] No, no me limita nada
5. Susalud actual..., jle limita para coger o llevar la bolsa de la compra?

[ ] Sf, me limita mucho [ ] Si, me limita un poco [ ] No, no me limita nada
6. Su salud actual..., ;le limita para subir varios pisos por la escalera?

[ ] i, me limita mucho [ ] Si, me limita un poco [ ] No, no me limita nada
7. Susalud actual..., ;le limita para subir un solo piso por la escalera?

[ ] i, me limita mucho [ ] Si, me limita un poco [ ] No, no me limita nada
8. Susalud actual..., ;le limita para agacharse o arrodillarse?

[ ] i, me limita mucho [ ] Si, me limita un poco [ ] No, no me limita nada
9. Susalud actual..., ;le limita para caminar un kildmetro o mas?

[ ] i, me limita mucho [ ] Si, me limita un poco [ ] No, no me limita nada
10. Su salud actual..., ;le limita para caminar varias manzanas (varios centenares de metros)?

D Si, me limita mucho D Si, me limita un poco D No, no me limita nada
11. Su salud actual..., ;le limita para caminar una sola manzana (unos cien metros)?

[ ] i, me limita mucho [ ] Si, me limita un poco [ ] No, no me limita nada
12. Su salud actual..., ;le limita para bafarse o vestirse por si mismo?

[ ] i, me limita mucho [ ] Si, me limita un poco [ ] No, no me limita nada

Las siguientes preguntas se refieren a problemas en su trabajo o en sus actividades cotidianas
(Por favor, marque una casilla en cada pregunta)

13. Durante las 4 tltimas semanas, ;jtuvo que reducir el tiempo dedicado al trabajo o a sus actividades
cotidianas, a causa de su salud fisica?

[ ]si [ INo

F
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Durante las 4 dltimas semanas, ;hizo menos de lo que hubiera querido hacer, a causa de su salud
fisica?

[]si [ INo

Durante las 4 dltimas semanas, ;tuvo que dejar de hacer algunas tareas en su trabajo o en sus
actividades cotidianas, a causa de su salud fisica?

[]si [ ]No

Durante las 4 dltimas semanas, jtuvo dificultad para hacer su trabajo o sus actividades cotidianas
(por ejemplo, le costé mas de lo normal), a causa de su salud fisica?

[]si [ ]No

Durante las 4 tGltimas semanas, ;jtuvo que reducir el tiempo dedicado al trabajo o a sus actividades
cotidianas, a causa de algin problema emocional (como estar triste, deprimido o nervioso)?

[ ]si [ ]No

Durante las 4 dltimas semanas, ;hizo menos de lo que hubiera querido hacer, a causa de algin
problema emocional (como estar triste, deprimido o nervioso)?

[]si [ ]No

Durante las 4 dltimas semanas, ;no hizo su trabajo o sus actividades cotidianas tan cuidadosamente
como de costumbre, a causa del agiin problema emocional (como estar triste, deprimido o nervioso)?

[]si [ INo

Durante las 4 tltimas semanas, ;hasta qué punto su salud fisica o los problemas emocionales han
dificultado sus actividades sociales habituales con la familia, los amigos, los vecinos u otras personas?

[ ] Nada [ ] Un poco [ | Regular [ ] Bastante [ ] Mucho

. Durante las 4 dltimas semanas, ;tuvo dolor en alguna parte del cuerpo?

[ ] No, ninguno [ | S, muy poco [ | Sf, un poco [ ] si, mucho [ ] si, muchisimo

Durante las 4 dltimas semanas, ;hasta qué punto el dolor le ha dificultado su trabajo habitual,
incluido el trabajo fuera de casa y las tareas domésticas?

[ ] Nada [ ] un poco [ ] Regular [ ] Bastante [ ] Mucho

En las preguntas que siguen, responda lo que se parezca mds a como se ha sentido usted.
(Por favor, marque una casilla en cada pregunta)

Durante las 4 dltimas semanas, jcuanto tiempo se sinti6 lleno de vitalidad?

[ ] siempre [ | Casisiempre [ ] Muchasveces [ | Algunasveces [ ] Séloalgunavez [ ] Nunca
Durante las 4 dltimas semanas, ;cuanto tiempo estuvo nervioso?

[ ] siempre [ | Casisiempre [ ] Muchasveces [ | Algunasveces [ ] Séloalgunavez | ] Nunca
Durante las 4 dltimas semanas, ;cuanto tiempo se sinti6 tan bajo de moral que nada podia animarle?

[ ] siempre [ | Casisiempre [ ] Muchasveces [ | Algunasveces [ ] Séloalgunavez [ ] Nunca
Durante las 4 dltimas semanas, ;cuanto tiempo se sintié calmado y tranquilo?

[ ] siempre [ | Casisiempre [ ] Muchasveces | | Algunasveces | ] Sloalgunavez [ ] Nunca
Durante las 4 dltimas semanas, ;cuanto tiempo tuvo mucha energia?

[ ] siempre [ | Casisiempre [ ] Muchasveces [ | Algunasveces | ] Séloalgunavez [ ] Nunca
Durante las 4 dltimas semanas, jcuanto tiempo se sintié6 desanimado y triste?

[ ] siempre [ | Casisiempre [ ] Muchasveces [ | Algunasveces [ ] Séloalgunavez [ ] Nunca
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29. Durante las 4 dltimas semanas, jcuanto tiempo se sintié agotado?

[ ] Siempre [ | Casisiempre [ ] Muchasveces [ | Algunasveces [ ]Sloalgunavez | ] Nunca
30. Durante las 4 dltimas semanas, ;cuanto tiempo se sinti6 feliz?

[ ] siempre [ | Casisiempre [ ] Muchasveces [ | Algunasveces [ ] Séloalgunavez [ ] Nunca
31. Durante las 4 dltimas semanas, ;cuanto tiempo se sintié cansado?

[ ] siempre [ | Casisiempre [ ] Muchasveces [ | Algunasveces [ ] Séloalgunavez [ ] Nunca

32. Durante las 4 ultimas semanas, ;con qué frecuencia la salud fisica o los problemas emocionales le
han dificultado sus actividades sociales, como visitar a los amigos o familiares?

[ ] siempre [ ] casi siempre [ ] Algunas veces [ ] sélo alguna vez [ ] Nunca

De forma habitual, ;c6mo cree usted que es su estado de salud?
(Por favor, marque una casilla en cada pregunta)

33. Creo que me pongo enfermo mas facilmente que otras personas

[ ] Totalmente cierta [ |Bastantecierta [ | Nolosé [ ] Bastante falsa [ ] Totalmente falsa
34. Estoy tan sano como cualquiera

[ ] Totalmente cierta [ ] Bastante cierta [ ]Nolosé [ ] Bastante falsa [ ] Totalmente falsa
35. Creo que mi salud va a empeorar

[ ] Totalmente cierta [ ] Bastante cierta [ ]Nolosé [ ] Bastante falsa [ ] Totalmente falsa
36. Mi salud es excelente

[ ] Totalmente cierta [ |Bastantecierta [ | Nolosé [ ] Bastante falsa [ ] Totalmente falsa
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BLOQUE Il

ESTADO DE SALUD HOY

Ahora quisiéramos conocer su estado de salud actualmente. Para ello, por favor, marque con una cruz la
respuesta de cada apartado que mejor describa su estado de salud en el dia de hoy.

(Por favor, marque una casilla en cada pregunta)

1. Movilidad
[ ] No tengo problemas para caminar
[ ] Tengo algunos problemas para caminar

[ ] Tengo que estar en la cama

2. Cuidado personal
[ ] No tengo problemas con el cuidado personal
[ ] Tengo algunos problemas para lavarme o vestirme

[ ] Soy incapaz de lavarme o vestirme

3. Actividades cotidianas (Ejemplo: trabajar, estudiar, hacer las tareas domésticas, actividades familiares o
actividades durante el tiempo libre)

[ ] No tengo problemas para realizar mis actividades cotidianas
[ ] Tengo algunos problemas para realizar mis actividades cotidianas

[ ] Soy incapaz de realizar mis actividades cotidianas

4. Dolor/Malestar
[ ] No tengo dolor ni malestar
[ ] Tengo moderado dolor o malestar

[] Tengo mucho dolor o malestar

5. Ansiedad/Depresion
[ ] No estoy ansioso ni deprimido
[ ] Estoy moderadamente ansioso o deprimido

[ ] Estoy muy ansioso o deprimido

6. Comparando con mi estado general de salud durante los Gltimos 12 meses, mi estado de salud hoy
es:

[ ] Mejor
[ ] Igual
D Peor
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Para ayudarle a describir lo bueno o malo que es su estado de salud, hemos dibujado una escala parecida a
un termémetro en la que se marca con un 100 el mejor estado de salud que pueda imaginarse.

7. Nos gustaria que nos indicara en esta escala, en su opinién, lo bueno o malo que es su estado de
salud en el dia de HOY. Por favor, dibuje una linea desde el recuadro donde dice “Su estado de salud
hoy” hasta el punto del termémetro que en su opinién indique lo bueno o malo que es su estado
de salud en el dia de HOY.

El mejor estado de salud imaginable

100

Su estado de salud hoy

0




-
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BLOQUE IV

CUESTIONARIO PARA EL CUIDADOR

Este cuestionario solo se respondera en el caso de que el paciente tenga un cuidador

1. Fecha de nacimiento del cuidador (Por favor, indique la fecha)

S

2. Género (Por favor, marque una casilla)

[ ] Hombre [ ] Mujer
3. Estado civil (Por favor, marque sélo una casilla)
[ ] Soltero/a [ ] separado/a
[ ] Casado/a o vive con alguien como pareja [ ]viudo/a
D Divorciado/a D N.S./N.C.
4. ;Cual es su relacion con el paciente? Es Ud. su... (Por favor, marque sélo una casilla)
[ ] Esposo/a o compafiero/a [ ] Hijo/a
[ ] Yerno/nuera [ ]Hermano/a
[] otros (indicar) LINS/N.C.

5. ¢(Desde cuando cuida Ud. a su familiar? (Por favor, indique los afios/meses)
____Afos ___ Meses
6. ;Cual es su situacion laboral? (Por favor, marque sélo una casilla)
[ ] Estoy en activo = Salte a la Pregunta 7
[ ] Jubilado/a o Pensionista ————p- Salte a la Pregunta 8
[ ] Tareas domésticas ———————————p Salte a la Pregunta 9

[ ]N.s/N.C »- Salte a la Pregunta 9

La Pregunta 7 sélo se respondera en el caso de que el cuidador esté en activo (esté empleado o en paro).

7a. El hecho de cuidar a su familiar por la enfermedad que padece, ;le ha supuesto algtin problema
laboral en los altimos 12 meses? (Por favor, marque sélo una casilla)

[ ] Si =» Pregunta siguiente [ ] No =» Salte a la Pregunta 9

7b. En caso afirmativo, indiquelo (Por favor, rellene los espacios correspondientes)

Solicité dias de permiso o excedencia
Estuve trabajando horas menos al dia (durante dias)
Estoy trabajando horas menos al dia

Otros problemas (indicar):

La Pregunta 8 sélo se respondera en el caso de que el cuidador sea jubilado o pensionista.
8a. ;Ha tenido que jubilarse prematuramente para cuidar a su familiar? (Por favor marque sélo una casilla)
D Si =9 Pregunta siguiente D No =9 Salte a la Pregunta 9
8b. En caso afirmativo, sefialelo (Por favor, indiguelo)

Me jubilé prematuramente a la edad de afos
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Referente al papel desemperiado por Ud. como CUIDADOR PRINCIPAL:

9a. ;Cuanto tiempo invierte en un DIA normal en cada una de las siguientes actividades relacionadas
con la enfermedad de su familiar? (Por favor, indique el tiempo aproximado que dedica Ud. diariamente

para cada actividad)
En el aseo basico y vestirle o cambiarle ...

En bafarlo o ducharlo

Darle de comer

En ayudarle a moverse

En cocinar y preparar la comida ...

Administracién de los medicamentos ...

9b. ;Cuanto tiempo invierte en una SEMANA normal en cada una de las siguientes actividades
relacionadas con la enfermedad de su familiar? (Por favor, indique el tiempo aproximado que dedica Ud.

semanalmente para cada actividad)

En tareas domésticas (limpieza, colada, etc.) ...

En desplazamientos o viajes

Realizar compras
En asuntos financieros, administrativos o legales ...
En actividades sociales y de recreo ...

Vigilancia y supervision (caidas...) ...

Referente al papel desempefiado por OTROS CUIDADORES (como, por ejemplo, el resto de la familia):

10a. ;Cuéanto tiempo dedican en un DIA normal otros cuidadores a cada una de las siguientes actividades
relacionadas con la enfermedad de su familiar? (Por favor, indique el tiempo aproximado que dedican

estas personas diariamente para cada actividad)
En el aseo basico y vestirle o cambiarle ...

En bafarlo o ducharlo

Darle de comer

En ayudarle a moverse

En cocinar y preparar la comida ...

Administracién de los medicamentos ...

10b. ;Cuanto tiempo dedican en una SEMANA normal otros cuidadores a cada una de las siguientes
actividades relacionadas con la enfermedad de su familiar? (Por favor, indique el tiempo aproximado

que dedican estas personas semanalmente para cada actividad)

En tareas domésticas (limpieza, colada, €tc.) ...............

En desplazamientos o viajes

Realizar compras

En asuntos financieros, administrativos o legales ...........
En actividades sociales y de recreo ...

Vigilancia y supervision (caidas...) ...

____horas minutos, al dia
____ horas minutos, al dia
____ horas minutos, al dia
__ horas ___minutos, al dia
____ horas ___minutos, al dia
____horas minutos, al dia

____ horas minutos, a la semana
____horas __minutos, a la semana
_____horas ___minutos, a la semana
____horas minutos, a la semana
____ horas minutos, a la semana
____ horas minutos, a la semana

____ horas minutos, al dia
____ horas minutos, al dia
____ horas minutos, al dia
____ horas ___minutos, al dia
____horas minutos, al dia
____ horas minutos, al dia

____horas minutos, a la semana
__ horas ____minutos, a la semana
_ horas ____minutos, a la semana
____ horas minutos, a la semana
_____horas minutos, a la semana
____horas minutos, a la semana

F
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