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RESUMEN

La presente investigacion tiene como objetivo analizar la relacion entre adaptacion
psicoldgica a la enfermedad y calidad de vida en familias con hijo(s) afectados por
malformaciones congénitas y/o enfermedades genéticas, diagnosticados por valoracién
clinica y laboratorio de citogenética, en el Instituto de Genética de la Facultad de
Medicina, Enfermeria, Nutricion y Tecnologia Médica de la UMSA. Es una
investigacion de tipo correlacional y disefio no experimental transaccional, esta
conformada por 22 familias que tienen un hijo diagnosticado con una malformacién
congénita y/o enfermedad genética entre 0-18 afios de edad.

Los principales resultados evidencian que existe una relacion positiva (r=0.3739)
directamente proporcional entre las variables adaptacion psicolégica a la enfermedad y
calidad de vida en familias con hijos afectados con una malformacién congénita y/o
enfermedad genética. La mayoria de las familias son nucleares, donde la cuidadora
principal es la madre, quienes presentan emociones negativas tipicas del proceso de
adaptacion. La enfermedad mas recurrente fue el Sindrome de Down. Respecto a la
alteracion de la calidad de vida, la escala consultada indica una valoracion favorable
hacia los aspectos positivos, como manifestaciones de apoyo de amigos, familia y del

equipo médico.

Palabras clave: adaptacion psicoldgica a la enfermedad, calidad de vida, malformacion

congenita y/o enfermedad genética.



SUMMARY

This research aims to analyze the relationship between psychological adaptation to the
disease and quality of life in families with children affected by congenital malformations
and/or genetic diseases, diagnosed by clinical assessment and cytogenetic laboratory, at
the Institute of Genetics from the UMSA Faculty of Medicine, Nursing, Nutrition and
Medical Technology. This is a correlational type of research and a non-experimental
transactional design. It is made up of 22 families who have a child diagnosed with a
congenital malformation and/or genetic disease between 0-18 years old.

The main results show that there is a directly proportional positive relationship (r =
0.3739) between the variables psychological adaptation to the disease and quality of life
in families with children affected by a congenital malformation and / or genetic disease.
Most families are nuclear, where the main caregiver is the mother, who presents
negative emotions typical of the adaptation process. The most recurrent disease was
Syndrome of Down. Regarding the alteration of the quality of life, the scale consulted
indicates a favorable evaluation of the positive aspects, such as expressions of support

from friends, family and the medical team.

Key words: psychological adaptation to the disease, quality of life, congenital

malformation and / or genetic disease.
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INTRODUCCION

En la presente investigacion se pretende abordar la relacion de adaptacidn psicoldgica a
la enfermedad y la calidad de vida familiar en familias con hijos afectados por
malformaciones congénitas y/o enfermedades genéticas diagnosticadas por valoracion
clinica y laboratorio de citogenética, en el Instituto de Genética de la Universidad Mayor
de San Andrés.

El concepto de adaptacion a la enfermedad implica la busqueda de un equilibrio entre las
demandas y expectativas planteadas por las caracteristicas de la enfermedad, las
caracteristicas del individuo, y el contexto general del sistema social donde se produce la
enfermedad del sujeto, y las capacidades de la persona para responder a tales demandas.
(Rodriguez Marin, Pastor, & Lopez Roig, 1993).

Se entiende por calidad de vida al bienestar subjetivo y presencia de indicadores
objetivos de lo que en general se considera una “buena vida” al respecto, Campbell
(1976), menciona que “basicamente, es un sentimiento de satisfaccion, un estado de
animo positivo que viene determinado por factores biolégicos, psicolégicos y sociales,
incluyendo factores complejos, como la salud misma” (Citado en Rodriguez, 2008, p.
236). Por lo que calidad de vida en el enfermo crénico es un constructo

multidimensional.

En la ciudad de La Paz-Bolivia el médico genetista Igor Salvatierra, jefe de la unidad de
Genética del Hospital del Nifio en La Paz afirma que “se calcula que hay unos 200 mil
nacimientos por afio; segun el Ministerio de Salud, el 4% de los nacidos presenta algin
tipo de malformacion”, es decir, alrededor de 8.000 bebés nacen con anomalias cada
afio. El jefe de cirugia pediatrica del Hospital del Nifio, Jorge Galindo, coincide con su

colega Salvatierra y agrega que en ese centro hospitalario son atendidos dos neonatos



malformados semanalmente, entre ocho y diez cada mes y entre 100 y 120 al afio (El 4%
de recien nacidos en Bolivia tiene malformaciones). Recuperado de

https://bo.reyqui.com/2012/08/el-4-de-recien-nacidos-en-bolivia-tiene.html

El diagnostico de una enfermedad crénica, requiere en ocasiones reestructurar la vida
cotidiana ya que “vincula a los afectados al sistema sanitario de por vida y muy
frecuentemente se trata de enfermedades irreversibles, degenerativas e incapacitantes,
cuya evolucion, tratamiento y secuelas, deterioran la calidad de vida del sujeto y su
entorno familiar, asi como sus posibilidades de integracion en la sociedad” (Ruiz, Guia

de apoyo psicoldgico para enfermedades raras, 2009).

De esta manera, los factores tales como el entorno familiar, social y cultural, el estado
socioeconémico, otros problemas de salud y sobre todo el estado psicolégico y
emocional proveen un marco de referencia completo para la atencién de los pacientes y

sus familias. (Gryzbowski Gainza & Alvarez Cordova, 2011)

Se encontraron familias que por el impacto de la enfermedad, los estigmas de la
sociedad, la culpa, se produce un chogue tan grande que al momento de recibir la
informacion por los profesionales especialistas, estos no entienden la importancia de las
recomendaciones, no la aceptan y evitan pensar que su hijo pueda tener problemas mas
grandes de salud en el futuro influenciando negativamente en la calidad de vida del
menor en cuestion y de la familia (Flores-Arizmendi KA, 2014).

El mérito de un enfoque interdisciplinario en el tratamiento de un problema de salud ha
sido reconocido ampliamente en las ultimas décadas, donde el objetivo de la
intervencion médica o psicosocial, es mejorar el abordaje de los problemas mas alla de
la enfermedad propiamente dicha Kratochwill y Morris citado en Gryzbowski &

Alvarez.


https://bo.reyqui.com/2012/08/el-4-de-recien-nacidos-en-bolivia-tiene.html

En Bolivia como en otros paises de Latinoamérica (Ballesteros de Valderrama, Novoa
GOomez, Muhoz, & Suarez, 2006) (Leon Ojeda, 2011) la genética humana se ha
desarrollado predominantemente con un enfoque medico, que no siempre ha considerado
las variables psicologica y social que acompafian a la patologia de origen genético en los
individuos y su familia. Esto repercute negativamente en la adherencia al tratamiento
médico y la adaptacion social del individuo. Es por esto que se requiere un trabajo
interdisciplinario, donde el profesional psicélogo clinico brinda un apoyo al paciente y la

familia.

En el Instituto de Genética de la Universidad Mayor de San Andrés (UMSA) se atienden
patologias complejas dificiles de diagnosticar, por ser enfermedades graves y poco
comunes, ademas los pacientes y los miembros de la familia disponen de poca
informacion sobre su patologia y tratamiento lo cual afecta la calidad de vida de los
pacientes con una malformacién congénita y/o enfermedad genética y sus familias. Por

lo tanto, ha surgido la necesidad de realizar la siguiente investigacion.

Para abordar el trabajo se tomara en cuenta al enfoque clinico dentro de la psicologia,
siendo este la fuente del soporte tedrico de la investigacion. Se eligio este enfoque al ser
la problematica resultado del apasionante trabajo de la psicologia de enlace, la cual
permite abordar la repercusion emocional en una persona y sus familiares ante el

diagndstico, tratamiento, adaptacion y desenlace de una enfermedad.

El tipo de investigacion es cualitativo y cuantitativo. El tipo de estudio del trabajo es
correlacional puesto que busca determinar la relacion directa entre ambas variables. La
muestra es intencional no probabilistica, dado que se manejaron criterios de inclusion y
exclusion. Estd conformada por responsables principales o tutores de los pacientes de 0 a
18 afios de edad, que acudieron al Proyecto Calidad de Vida del Instituto de Genética de
la Facultad de Medicina, Enfermeria, Nutricion y Tecnologia Médica de la UMSA
durante los meses de febrero a diciembre de 2017 y cuyos hijo(s) fueron diagnosticados

con alguna malformacion congeénita y/o enfermedad genética por la valoracion clinica
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realizada por los médicos genetistas y el Laboratorio de Citogenética, y ademas

aceptaron participar en el estudio con un consentimiento informado.

Por todo lo mencionado anteriormente, la presente investigacion pretende describir la
relacion de las variables Adaptacion psicolégica y calidad de vida en enfermedades
genéticas y/o malformaciones congeénitas con la finalidad de explicar la importancia de
estas, como de su especial atencion por un equipo multidisciplinario el cual podria ser

determinante para garantizar el bien estar de esta poblacion vulnerable.



1 CAPITULO-I
PROBLEMA Y OBJETIVOS DE INVESTIGACION

1.1 AREA PROBLEMATICA

El area problemaética que se abordara desde el enfoque de la psicologia clinica a partir de
la psicologia de enlace, que es parte de la psicologia de la salud. La psicologia de enlace
constituye un apasionante campo en la Psicologia clinica, y nos permite a los terapeutas

ser “compaifieros de viaje” (Gryzbowski Gainza & Alvarez Cordova, 2011).

La relevancia de las variables comportamentales y psicosociales en importantes
problemas de la salud cada dia méas evidente y la aparicion de un nuevo concepto de
salud en el que se integran tales variables, establecieron el escenario para que los
psicologos estudiaran estas cuestiones y les proporcionaron tambien un papel en el
desarrollo de las técnicas para la prevencion de la enfermedad y la promocién de la
salud. Esta idea de salud integral se ha visto reflejada en un nimero creciente de
conexiones entre la medicina y las ciencias del comportamiento (Rodriguez Marin &
Neipp Lopez, 2008).

Lo que caracteriza a la Psicologia de la Salud es su atencion preferente hacia la
prevencion de la enfermedad y la promocion de la salud a través del cambio de conducta
en direccion a la mejora de la salud (Rodriguez Marin & Neipp Lopez, Manual de
Psicologia Social de la Salud, 2008). Beutler (1991) menciona que una de las
caracteristicas del terapeuta que se ha investigado es la directividad, en donde diversos
investigadores intentan explicar cbmo esta caracteristica puede influir en la efectividad
de la terapia, en la adherencia al tratamiento o incluso en la intencién de buscar ayuda
profesional (Urzua, Arbach, Lourido, & Mas, 2010)



1.2 PROBLEMA DE INVESTIGACION

Cuando hablamos de enfermedades genéticas “la mayoria de estas se manifiestan a
edades tempranas. Su caracter cronico vincula a los afectados al sistema sanitario de por
vida y muy frecuentemente se trata de enfermedades irreversibles, degenerativas e
incapacitantes, cuya evolucion, tratamiento y secuelas, deterioran la calidad de vida del
sujeto y su entorno familiar, asi como sus posibilidades de integraciéon en la sociedad”
(Ruiz, Guia de apoyo psicoldgico para enfermedades raras, 2009) .Por lo que requiere un

enfoque multidisciplinario que responda a las necesidades de estas familias.

El jefe de la Unidad de Discapacidad y Rehabilitacion Habilitacién Bio-Psico-Social del
Ministerio de Salud, Dr. Deymar Villca menciona que las enfermedades genéticas son
“la segunda causa de discapacidad en Bolivia” (Villca, Deymar (2016) Unidad de
Comunicacion: Ministerio de Educacion. Recuperado de
https://www.minsalud.gob.bo/1756-i-simposio-sobre-enfermedades-geneticas

capacitara-a-100-profesionales-y-estudiantes-bolivianos.

En Bolivia el &rea de Genética Médica, tras los 48 afos de la fundacion del Instituto de
Genética de la Facultad de Medicina de la Universidad Mayor de San Andrés, es un
centro referente a nivel Nacional que estudia, evalUa e investiga los problemas genéticos
de la poblacion. Implementando acciones de prevencion, diagnostico, asesoramiento de
entidades de etiologia Genética y Congénita dentro de sus servicios a la poblacién
(Genética, 2012).

De acuerdo al registro del mismo, por afio acuden un promedio 253 familias a la

valoracion clinica. Las familias de los menores que reciben el diagndstico de una
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enfermedad genética u/o malformacion congénita presentan diversas respuestas
emocionales ante el diagnostico, algunas veces mostrandose desconsolados, angustiados,
preocupados, confundidos ante la informacion otorgada por los médicos genetistas e
incluso algunos familiares se muestran incrédulos manifestando estar disconformes con
el diagndstico, sin tomar en cuenta las recomendaciones brindadas por los médicos

genetistas, afectando directamente a la calidad de vida del afectado y la familia.

Los pacientes son valorados, diagnosticados y asesorados por el médico genetista, este
altimo es de vital importancia ya que es un proceso de comunicacién, que permite
informar al paciente y/o la familia sobre la caracteristica de la enfermedad, posibles
complicaciones y el pronostico de la misma con la finalidad que estos se ajusten lo

mejor posible (Aguilar, 2015).

La atencién brindada a la poblacion se limita a la valoracién clinica médica sin tomar en
cuenta que en el trascurso que las familias deben esperar para recibir el diagnostico
después de la toma de muestras es de aproximadamente un mes, por lo que a la hora de
recibir el asesoramiento genético el estado emocional de profunda tristeza y/o miedo
mas el impacto emocional que genera el diagndstico de una enfermedad genética de
caracter crénico afecta a los pacientes y/o familias. Asi como menciona Schwartzmann
(2003) “El modelo biomédico tradicional excluye el hecho de que, en la mayoria de las
enfermedades, el estado de salud esta profundamente influido por el estado de animo, los

mecanismos de afrontamiento a las diversas situaciones y el soporte social” p. (10).

Considerandolos conceptos basicos de la ética, se afirma que “toda vida humana tiene
un valor intrinseco, con independencia de su valor biolégico. La busqueda de la calidad
de vida solo sera éticamente valida en cuanto tenga en cuenta todas las dimensiones de
la persona humana” (Padilla Rivas, 2017). Entonces surge la necesidad de ir mas alla del

diagnostico y lo eminentemente médico, pues una enfermedad crénica involucra a la



familia e implica atender el impacto psicolégico del diagnostico, en relaciéon con la
calidad de vida (Ballesteros BP. et al., 2006).

Las reacciones que existen en los cuidadores principales y la familia ante la enfermedad
cronica de un miembro de la misma pueden ser “condiciones de frustracion, ira,
negacion, depresion y por otro lado, la familia tiene que tomar decisiones muy
importantes y dificiles, reorganizarse, replantear expectativas y adecuar sus metas y
objetivos a la situacion, ya que el tratamiento de un enfermo crénico no solo involucra a
este, sino que también , de forma fundamental a los demas integrantes de su familia”

(Reyes Luna, Garrido Gardufio, Torrez Velazquez, & Ortega Silva, 2010).

Algunas respuestas emocionales frente a la enfermedad pueden interferir, y dificultar la
adherencia al tratamiento y podrian empeorar el estado de la persona que padece la
enfermedad, como indica Juan Cruz Gonzales en la Guia de Apoyo Psicolégico para
enfermedades raras “las enfermedades poco frecuentes van a generar cambios al nivel
bioldgico, psicosocial y espiritual tanto en la persona que la padece como en su entorno
familiar. Y trabajando sobre los pensamientos pueden variar las conductas, el
sentimiento y el estado emocional que conllevan. Si este proceso es positivo incide de
manera positiva sobre el organismo y a través del sistema endocrino e inmunoldégico, sus
procesos quimicos aportan salud a los organos tejidos, células y al conjunto del ser.
Siendo por esto de importancia para el enfermo su entorno social y familiar ademas de
los profesionales para que mantengan actitudes positivas que generen ilusion, esperanza

y ganas de vivir desde el apoyo adecuado a las emociones” (p.17).

Por lo tanto “en Pediatria la relacion médico paciente adquiere una dimension especial
por sus caracteristicas, el contexto bioético y sus tres actores: médico, paciente y
sociedad; el paciente es el nifio y su familia. Esta relacion es tripartita médico-paciente

(niflo/a)-padres, donde los padres son los cuidadores sobre todo en el nifio con



enfermedades cronicas o sindromes genéticos y sustentan su calidad de vida” (Padilla

Rivas, 2017).

No obstante “enfrentarse al problema de una patologia dificil de diagnosticar, puesto que
se trata de enfermedades graves y poco comunes, los pacientes disponen de poca
informacidn sobre su patologia y la dispersion geografica genera aislamiento. Como
consecuencia, las personas afectadas y sus familias sufren sentimientos de
incertidumbre, desamparo, angustia y otras manifestaciones psicoldgicas” que afectan el
proceso de adaptaciéon a la enfermedad (Ruiz, Guia de apoyo psicoldgico para
enfermedades raras, 2009).Lo cual impide que estos brinden un cuidado adecuado a las
necesidades de los menores afectados con una enfermedad genética, siendo de vital
importancia investigar la influencia que tiene la adaptacion psicoldgica a la enfermedad
en la calidad de vida familiar de esta poblacion.

Hoy en dia “existe una tendencia a valorar el impacto que los problemas de salud tienen
sobre la calidad de vida de las personas y entre ellas las discapacidades; su evaluacion
estd adquiriendo una relevancia cada vez mayor en la practica cotidiana tanto en el

ambiente medico como social” (Mallo Cordon, 2011)

Por ello que se acrecienta el relieve dentro de la bioética hablar de enfermedades
genéticas, asi como menciona Mallo (2011) “es una preocupacion actual para los
bioeticistas la persona humana, con mas razén aun, dentro de estas, cobran un
importante papel las personas con discapacidad o diferentemente capacitados, término

éste mas usado en estos tiempos, cuando de Calidad de Vida se trata” (p.23).

La Organizacion Mundial de la Salud definio la calidad de vida en funcion de la manera
en que el individuo percibe el lugar que ocupa en el entorno cultural y en el sistema de
valores en que vive, asi como la relacion con sus objetivos, expectativas, criterios y

preocupaciones. Todo ello matizado por supuesto, por su salud fisica, su estado



psicoldgico, su grado de independencia, sus relaciones sociales, los factores ambientales

y sus creencias personales (OMS, 1996).

El concepto Calidad de vida recibié aportes de varias disciplinas pero siempre mantiene
su fidelidad a los valores humanos, siendo utilizado en relacion a la salud, la justicia y la
ética, es asi que “el avance cientifico del mundo moderno y los grandes problemas que
arrastra la humanidad contemporanea hacen impostergable concentrar esfuerzos en el
estudio de la calidad de las condiciones de vida de las comunidades y los estilos de vida
de los individuos como factor priorizado para entender y proteger la felicidad del
hombre” Por lo tanto en relacion a la salud y enfermedad se busca crear condiciones
para la vida y acciones médicas que favorezcan la regulacion psicobioldgica, la

proteccion de la salud y la vivencia de bienestar (Gonzalez Pérez, 2002).

Respecto al ambito de calidad de vida en enfermedades cronicas, Rodriguez (2008)
menciona que existe un acuerdo con otros autores al decir que calidad de vida es un
constructo multidisciplinario con al menos cuatro dominios: el estatus funcional, la
presencia y gravedad de sintomas relacionados con la enfermedad y con el tratamiento,
el funcionamiento psicolégico o adaptacion psicoldgica, y funcionamiento social
(adaptacion social). Pero “la calidad de vida de los pacientes depende, como se ve, de su
nivel de adaptacion a la enfermedad, al tratamiento y a los efectos de una y otro”

(Rodriguez Marin & Neipp L6opez, Manual de Psicologia Social de la Salud, 2008).

Se observa que algunos cuidadores principales tienen mas facilidad para adaptarse que
otros, porque demuestran la capacidad de poder enfrentar el diagndstico, se apoyan en
familiares y amigos, buscan informacion sobre la enfermedad, se apoyan en
instituciones, se apoyan en profesionales, se aferran a la religion y toman en cuenta las
recomendaciones brindadas durante el asesoramiento genético que se realiza al momento
de recibir un diagnostico genético. Todo esto parece indicar que no han desarrollado
problemas en la adaptacion a la enfermedad y como dice Fuentes & Blanco (2012) en su

investigacion sobre adaptacion a la enfermedad en pacientes con cancer mencionan
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“las caracteristicas de un paciente adaptado dependen de sus reacciones emocionales,

actitudes y apoyo familiar” (p.736).

Por otro lado, Bilbao Cercos, Beniel Navarro, & Pérez Marin (2013) mencionan que “el
grado en que los pacientes se ajusten al proceso de enfermedad influira en el grado de
responsabilidad que adquieran respecto al manejo de su enfermedad y el dominio de las
distintas destrezas que ello implica. Se considera como respuesta adaptativa a una
enfermedad: “el grado de adecuacién psicosocial de la conducta, estado emocional y
valoracion del paciente en relacion a la misma”. En el caso de los cuidadores principales
en enfermedades genéticas significaria muchas veces reestructurar su vida cotidiana,
asistir a los controles médicos y diversas terapias complementarias. “Una buena
respuesta adaptativa es fundamental para llevar un adecuado estilo de vida y una buena
adaptacion psicologica y social. Dicha respuesta adaptativa, a su vez, permite una buena

adhesion al tratamiento y, por tanto, un buen control metabdlico” (p.58).

1.3 OBJETIVOS

Objetivo general

Analizar la relacion entre adaptacion psicoldgica a la enfermedad y calidad de vida en
familias con hijo(s) afectados por malformaciones congenitas y/o enfermedades
genéticas, diagnosticados por valoracion clinica y laboratorio de citogenética, en el
Instituto de Genética de la Facultad de Medicina, Enfermeria, Nutricion y Tecnologia
Médica de la UMSA, gestién 2017.

Objetivos especificos

1. Describir los tipos de familias que participaron en la investigacion.
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2. Caracterizar los casos de malformaciones congénitas y/o enfermedades genéticas
presentados en el Instituto de Genética de la Facultad de Medicina, Enfermeria,
Nutricion y Tecnologia Médica de la UMSA en la gestion 2017.

3. Conocer el grado de adaptacién psicoldgica a la enfermedad por parte de las
familias con hijos afectados por malformaciones congénitas y/o enfermedades
genéticas.

4. Describir la alteracion de la calidad de vida de las familias con hijos afectados

por malformaciones y/o enfermedades genéticas.

1.4 HIPOTESIS

H1: Existe relacion entre adaptacion psicolégica a la enfermedad y calidad de vida en
familias con hijos con malformaciones congénitas y/o enfermedades genéticas.

HO: No existe relacion.

1.5 JUSTIFICACION

Hablar hoy de calidad de vida supone analizar el impacto que la discapacidad, producida
por una malformacién congénita y/o una enfermedad genética, puede tener sobre la
calidad de vida de la familia. Y también supone analizar el rol que las familias deben
desempenar para que la calidad de vida de las personas con discapacidad sea lo mejor
posible. Hablamos, por tanto, de un enfoque centrado en la familia. Y tiene importancia
no tanto un enfoque exclusivamente clinico de ayuda a unas personas con problemas
sino un enfoque que busque la colaboracion de la familia como el apoyo natural de

mayor importancia para la persona con limitaciones (Verdugo, 2002).

Existen pocos estudios de la repercusion emocional en una persona y sus familiares del
diagnostico, tratamiento y desenlace de una enfermedad cronico-terminal (Garcia

Fernandez, Arzate Diaz, & Bailon Martinez, 2008). Y hoy en dia el nimero de
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enfermedades genéticas que afectan a la poblacion de Bolivia aumenta siempre mas, asi
como la incertidumbre y desesperacion que sienten estas familias al no contar con un

apoyo profesional en este momento tan critico en la vida.

Sin embargo, hay una falta de conocimiento de parte de las autoridades del valor de la
psicologia en el tratamiento de pacientes en instituciones publicas de salud en Bolivia,
pese a que se sabe, a través de investigaciones a nivel mundial, que su participacion
dentro de la salud es crucial. Ademas, se conoce de la existencia de normativas que
indican el acompafiamiento psicoldgico, pero aun asi no existen Iltems para estos.
Buguefio, S. (27 de Julio de 2018). Hospitales tienen pocos psicélogos para sosegar a
pacientes y familias. Los Tiempos. Recuperado de https :// www. Los tiempos.
com/actualidad/cochabamba/20180729/hospitales-tienen-pocos-psicologos-sosegar-

pacientes-familias

Por lo que es de suma importancia mejorar la orientacion y acompafiamiento que se
brinda a las familias que acuden a recibir un diagndstico de tal magnitud, asi mismo
recomendar a las instancias universitarias y gubernamentales para que tomen en cuenta
los resultados al momento de intervenir con las politicas sanitarias e institucionales,
puesto que la funcionalidad psicoldgica y social seran determinantes para que estos

pacientes y el sistema en general afronten estas patologias, traducidas en discapacidades.

Por tanto, estudiar la calidad de vida como evento contextual y multidimensional en
malformaciones congénitas y/o enfermedades genéticas, parece dar salida a la necesidad
de un manejo integral. El primer paso es conocer en qué grado se observa alterada la
calidad de vida de las familias de hijos con estas discapacidades y establecer un manejo
completo, médico y psicoldgico, de los afectados para brindar una atencién que se
extienda mas alla del ambito clinico y que involucre la orientacion psicoldgica apropiada
(Ballesteros & Novoa, 2006). (Nussbaum, Mclnnes, & Williard, 2004)
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Finalmente, en la basqueda de una interfase entre la calidad de vida, la relacion centrada
en el paciente con los cuidadores y con el objetivo de conocer los aspectos psicoldgicos,
sociales, funcionales, el bienestar fisico de los pacientes con discapacidades y sus
familias, se decidié evaluar estas dimensiones en la presente propuesta, que ayuden a
personalizar la atencion médica integral centrada en el paciente y su familia y a instaurar
una dindmica de trabajo que permita reconocer las areas en las que se debe de trabajar

mas con cada uno de ellos y su familia. (Ledn Ojeda, 2011)

Mediante los resultados obtenidos por medio de la presente investigacion se llegara a
conocer la relacion gue tiene la adaptacion psicoldgica a la enfermedad en la calidad de
vida familiar en malformaciones congénitas y/o enfermedades genéticas, lo cual
permitira visualizar la importancia de la participacion del psicologo clinico en las

instituciones publicas y privadas que se encargan de la salud.

Esta investigacion va dirigida a futuras investigaciones que puedan profundizar los
resultados hallados, ampliando el campo de la psicologia de enlace y de la salud en
Bolivia, para mejorar la calidad de vida de poblaciones vulnerables que sufren por falta

de un apoyo profesional.
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2 CAPITULO-II
MARCO TEORICO

2.1 Psicologia de la salud

2.1.1 Concepto de salud

A lo largo de la historia de la humanidad el concepto de salud fue cambiando, dejo de
estar ligado a tan solo la ausencia de enfermedad, en su libro “Manual de Psicologia
Social de la Salud”, Rodriguez (2008) menciona que “la salud y la enfermedad son
construcciones sociales, por lo que el concepto de salud fue cambiando a lo largo de los
siglos, incorporando no solo un marco de referencia biolégico sino tambien el
psicologico y social” p. (16). Es por esto que la Constitucién de la Organizacion
Mundial de la Salud, 1948 la define como “...un estado de completo bienestar fisico,

psiquico y social y no meramente la ausencia de enfermedad” (p.1).

Por su parte Alcantara Moreno, (2008) menciona que “se trata de una definicion
holistica y progresista que considera a la salud, ya no s6lo como un fenémeno
meramente somatico y psicoldgico, sino también social. La salud se considera, asi como
un fenémeno complejo que debe ser abordado a través de la interdisciplinariedad, pues
para poder comprenderla en su multidimensionalidad es necesario que concurran

diversas disciplinas que interactien y se integren entre si”’ (p.100).
Es por eso que uno de los aspectos principales es que la salud debe visualizarse desde la

dimensién individual y colectiva; requiere de un enfoque interdisciplinario

/multidisciplinario en el analisis e intervencion para lograr una salud éptima y mejorar la
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calidad de vida. Por lo mismo, se propone un tratamiento completo en el que se incluya

la atencion psicoldgica. (Carrillo Esper & Gomez Hernandez, 2011)

2.1.2 Concepto psicologia de la salud

Debido a la admisién del concepto integral de salud por la OMS con referencia en lo
bioldgico, psicoldgico y social es inevitable realizar mas conexiones con las ciencias del
comportamiento tales como la psicologia, sociologia médica, antropologia y de la
educacion sanitaria, pero también de la epidemiologia, fisiologia, farmacologia,
nutricion, neuroanatomia, endocrinologia, inmunologia, enfermeria y salud publica para

favorecer en el cuidado de la salud.

Lo que caracteriza a la Psicologia de la Salud es su atencion preferente hacia la
prevencion de la enfermedad y la promocién de la salud a través del cambio de conducta
en direcciones de mejora de la salud (Rodriguez Marin & Neipp Lopez, Manual de
Psicologia Social de la Salud, 2008).

Matarazzo define a la Psicologia de la Salud abarcando varios conceptos importantes
siendo estas aceptadas por asociaciones de Psicologia de la Salud norteamericana y

europea, estas son:

e La psicologia de la salud es una rama de la Psicologia, mientras que la Medicina
Comportamental es el campo interdisciplinar donde los psicélogos de la salud
juegan un papel determinado junto con otros profesionales.

e La Psicologia de la Salud es un campo de aplicacion de la Psicologia. Todas las
disciplinas psicologicas pueden aplicarse en el campo de la salud y ninguna de
ella puede, ni debe, erigirse como Unica y fundamental en cuanto a su
intervencion en los temas de Salud.

e La Psicologia de la Salud estudia la conducta de las personas tanto sanas como
enfermas. Esto implica una aproximacion “positiva” a la salud, y claramente

incluye su promocion, asi como la prevencion de la enfermedad y su tratamiento.
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el concepto de salud integral, dentro del marco biopsicosocial, ofrece la
estructura teorica basica de la Psicologia de la salud al asumir factores que
considera estan presentes en todas las fases de la salud, del cuidado de salud y de
la enfermedad.

La psicologia de la Salud estudia también las conductas de todas aquellas
personas y organizaciones implicadas en el cuidado de la salud o que pueden
influir en la misma. (Matarazzo citado por Rodriguez Marin & Neipp Lopez,
2008).

Brannon & Feist, por su parte afirman que:

“La psicologia de la salud es la rama de la psicologia cuya preocupacion se
centra en el analisis de los comportamientos y los estilos de vida individuales que
afectan a la salud fisica de las personas. La psicologia de la salud incluye una
serie de contribuciones de la psicologia a la mejora de la salud, la prevencion y el
tratamiento de la enfermedad, la identificacion de factores de riesgo para la
salud, la mejora del sistema sanitario y la influencia de la opinion publica
asociada a aspectos sanitarios. (...) Por otra parte, la psicologia de la salud ayuda
a identificar una serie de condiciones que afectan a la salud, a diagnosticar y
tratar determinadas enfermedades crénicas y a modificar factores de
comportamiento implicados en la rehabilitacion fisiologica y psicologica” (citado

por Rodriguez Marin & Neipp Lépez, 2008).

2.2 Psicologia de enlace

Desde los inicios de la filosofia se ha discutido la relacion entre el alma, las pasiones que

la animan, y el cuerpo, desde un punto de vista integrador, que consideraria una unidad

de ambos (como en los escritos hipocraticos, en los que se relaciona el temperamento

con las enfermedades). A partir del siglo XVI11 aparecen cada vez con mayor frecuencia
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descripciones de enfermedades en las que el factor psicoldgico comienza a tener mas
preponderancia, o enfermedades somaticas con manifestaciones comportamentales
(agresividad durante una erisipela, descrita por Pinel; cuadro de diarrea, sincopes y
cefaleas que aparecen ante las contrariedades, descrito por Morgagni; Trousseau
relaciona la dispepsia, diarreas y aparicion de crisis de asma con determinados estados
psicologicos; sindrome de Sydenham...) (Haynal, 1978). (Crespo Hervas & Vazquez, s.f.
p.939)

Para Lipowski, B. Rush fue el primero que, en 1812, consider6 que las enfermedades
mentales debian ser objeto de tratamiento por parte de la Medicina como las
enfermedades fisicas. Posteriormente se prestd atencion a los rasgos de personalidad
especificos que predisponian a sufrir una determinada enfermedad. La psiquiatria se
independizd de las demas ramas de la medicina como disciplina auténoma durante el
siglo XIX, con el internamiento de los pacientes psiquiatricos, considerados incurables,
en asilos dirigidos por médicos “alienistas”. Pese a ello, la figura del enfermo mental
seguia existiendo en los hospitales generales, en pacientes con patologias médicas con
manifestaciones psiquiatricas (como pueden ser los delirium orgéanicos) o en enfermos
psiquiatricos en los que surgen enfermedades médicas concomitantes. (Crespo Hervas
&Vazquez, s.f., p.940)

Durante el siglo XX el papel del psiquiatra en el hospital general ha ido ganando
importancia, con el descubrimiento de los farmacos psicétropos y la comprension de la
salud como un aspecto global de la persona, no tan s6lo fisico, asi como el
entroncamiento de las unidades de psiquiatria como otra especialidad médica en el
Hospital General. En 1923 se abrieron las primeras unidades de psiquiatria en el
Hospital General en Estados Unidos. Y posteriormente, estudiaron la incidencia de
patologia psiquiatrica en los pacientes ingresados en todas las unidades médicas y
quirargicas, encontrando cifras entre el 30 y el 40% respectivamente de problemas
psiquiatricos. Estas cifras sentaron las bases de la necesidad de la creacién de los
servicios de interconsulta psiquiatrica (Rundell, 1996). (Crespo Hervas &Vazquez, s.f.,
p.940)
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En 1929 Henry publica un articulo sentando las bases de la psiquiatria de enlace, entre
las que incluye la simplificacion de los términos psiquiatricos, de forma que puedan ser
entendidos por el médico consultor, y la flexibilizacion de los tratamientos psiquiatricos.
En este trabajo describi6 el uso que los médicos somaticos hacian de la psiquiatria de
enlace, tan s6lo como altimo recurso y cuando no eran capaces de diagnosticar ninguna

enfermedad fisica. (Crespo Hervas & Vazquez, s.f., p.941)

Lipowski organiza en 1959 el primer servicio de interconsulta y enlace de Canada,
publicando ocho afios después un articulo considerado el texto fundador de la psiquiatria
de enlace. Gracias a su impulso, la psiquiatria de enlace entr6 a formar parte del
programa de formacion de psiquiatras y médicos no psiquiatras en 1974 para Estados

Unidos y Canada. (Crespo Hervas & Vazquez, s.f., p.941)

2.2.1 Concepto

La psicologia de enlace es la rama de la psicologia que se ocupa del estado emocional
del paciente fisicamente enfermo y de las psicopatologias resultantes de esa enfermedad,
buscando optimizar su calidad de vida e intentando prevenir consecuencias mayores
mientras dure esta, actuando a nivel individual, familiar y/o grupal. Por lo que es un
campo apasionante del trabajo clinico del psicologo, pues permite ser “compafero de

viaje”. (Gryzbowski Gainza & Alvarez Cérdova, 2011, p.12)

El mérito de un enfoque interdisciplinario en el tratamiento de un problema de salud ha
sido reconocido ampliamente en las ultimas décadas, donde el objetivo de la
intervencion médica o psicosocial, es mejorar el abordaje de los problemas maés alla de
la enfermedad propiamente dicha Kratochwill y Morris (citado en Gryzbowski &
Alvarez, 2011, p.13).

Puede haber muchas variaciones entre lo que médicamente sucede y las reacciones que

el paciente manifieste. Por lo que se reitera el importante trabajo que desempefia el
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psicologo como parte de un equipo dentro del hospital en el simple hecho del
acompafiamiento, ya que, al dar un seguimiento del paciente, desde la primera consulta
hasta el diagnostico final, tomando en cuenta las implicaciones que tenga durante el
proceso, le proporcionard un mejor manejo de la misma y por lo tanto un mejor

prondstico. (Carrillo Esper & Gomez Hernandez, 2011, p.122)

Cabe destacar que la psicologia de enlace se caracteriza por su interés en los aspectos
individuales del sistema de salud, y més concretamente, en los factores psicoldgicos de
los individuos que intervienen en el proceso, que va desde que la persona esta sana,
hasta el enfermo terminal, pasando por la adopcion de conductas de riesgo para la salud,
la conducta de enfermedad y la busqueda de ayuda médica, el afrontamiento de la
enfermedad y la adherencia a los tratamientos médicos. Es importante tener en cuenta lo
anterior debido a que el individuo, al experimentar cualquier cambio en su estado de
salud, presentara fluctuaciones en sus emociones, las cuales (dependiendo su intensidad)
pueden ocasionarles efectos nocivos en su salud debido al mal manejo de las mismas.
Por eso es importante intervenir en el proceso completo por el cual se atraviese. La
necesidad de un psicélogo en un nivel de salud es evidente. La mayor parte de este
esfuerzo debe concentrarse en sectores, que mas carecen de informacion; la falta de
cuidado y de conocimiento sobre el tema tiende a desatender la salud por completo.
(Carrillo Esper & Gomez Hernandez, 2011, p.120)

Actualmente, se puede afirmar que la investigacion en psicologia de la salud
desarrollada en América Latina comprende todos los momentos del proceso salud-
enfermedad, desde la promocion de la salud y la prevencion de la enfermedad, hasta la
rehabilitacion y el cuidado de pacientes con padecimientos crénicos terminales, con
aproximaciones individuales, grupales y comunitarias, asi como con una gran variedad
de enfoques tedricos y metodoldgicos. Debido a ello, el campo de trabajo para los
psicologos se ha incrementado enormemente, se le ha dado la importancia necesaria y se
ha comprobado la eficacia de su trabajo con los pacientes en las diversas areas

anteriormente mencionadas. (Carrillo Esper & Goémez Hernandez, 2011, p.119)
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Por lo mismo los psicologos de la salud se han ubicado en tres categorias fundamentales:

* Instituciones de ensefanza superior.

« Centros asistenciales, clinicas, hospitales e institutos de salud de los tres niveles de

atencioén.

« Practica privada enfocada a la atencion individual y de pequefios grupos.

2.2.2 Servicio de psicologia

Una de las bases de la incorporacion de la psicologia aun trabajo amplio en los
hospitales debe ser la creacion de Servicios de Psicologia, desde los cuales se puedan
establecer los objetivos que deben ser perseguidos, decidirlas prioridades para el uso del
fondo de tiempo de los psicdlogos en la institucién, precisar los procedimientos y las
técnicas de trabajo que se utilizaran, definir las lineas de trabajo investigativo, mantener
un sistema de intercambio permanente de experiencias. Deben estar integrados al trabajo
directo en los servicios médicos de las diferentes especialidades del hospital y bajo los
objetivos de la institucion. El psicologo que desee colaborar eficientemente en un
determinado servicio de una especialidad médica esta obligado a conocer, de manera
general, las caracteristicas de los problemas de salud que ahi se atienden y deben estar

en constante actualizacién. (Carrillo Esper & Gémez Hernandez, 2011, p.121)

La necesidad de un psicélogo en un nivel de salud es evidente, ya que parte de su trabajo
se centra en las conductas de prevencion y orientacion. La mayor parte de este esfuerzo
debe concentrarse en dichos sectores, pues son los que mas carecen de informacion; la
falta de cuidado y de conocimiento sobre el tema tiende a desatender la salud por

completo. (Carrillo Esper & Gomez Hernandez, 2011, p. 120)
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2.3 Laenfermedad crénica

La persona a la que se le diagnostica o sufre una enfermedad crénico-degenerativa
terminal se enfrenta, junto con su familia, a situaciones que desafian su habilidad para
enfrentar, resolver y adaptarse al diagnostico, lo que ocasiona una crisis que se
distingue por la desorganizacién, perturbacion y los trastornos en las estrategias
previas de enfrentamiento. La resolucion de dicho estado depende de factores como:
la gravedad del suceso, los recursos personales y sociales, y la percepcion cognitiva
que el paciente tiene de la crisis. Esto se debe a que la informacidn recibida discrepa
de los datos y creencias existentes y se convierte en una amenaza, pérdida o reto; o
bien, es una sobresaturacion de informacion que no puede manejarse adecuadamente.
(Garcia Fernandez, Arzate Diaz, & Bailon Martinez, 2008, p.187)

La atencion a la familia es igualmente importante, ya que no sélo el enfermo se
enfrenta a grandes retos. Tener a un ser querido hospitalizado es una experiencia
emocionalmente agotadora, por eso el terapeuta debe explorar y atender expectativas,
afectos, ideas, estrategias de respuesta, informacion errénea, mecanismos de negacion,
pautas de comunicacién, diferencias de percepcion, cambios en los roles y
adaptaciones de cada uno de los familiares. En el momento del diagndstico, o en las
discusiones que el profesional mantiene con la familia, los miembros de ésta se
encuentran vulnerables y sensibles, y experimentan falta de control. La estructura
familiar debe ajustarse en cuanto a roles, resolucion de problemas y estrategias
afectivas. La familia debe organizarse para enfrentar determinado tipo de
incapacidad e incertidumbre, tiene que decidir cuanto tiempo dedicarle al cuidado del
paciente y hacer espacio para sus necesidades. Las necesidades psicolégicas mas
importantes que tiene la familia son: establecer para la enfermedad un significado
que haga posible la sensacién de dominio, controlar el dolor y el sufrimiento,
preservar la dignidad y la autoestima, y recibir amor de la propia familia y los
amigos. (Garcia Fernandez, Arzate Diaz, & Bailon Martinez, 2008, p. 187)
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2.4  Adaptacion psicologica a la enfermedad

La adaptacion en enfermedades crdnicas genera que los pacientes y familiares se
encuentren afectados por el tiempo de inicio, la severidad de la enfermedad, su duracion
y complicaciones, asi como por los soportes sociales disponibles y los métodos para
enfrentar la enfermedad (Gryzbowski Gainza & Alvarez Cordova, 2011). Al enfrentar
la posible pérdida de un ser querido, la familia lucha por adaptarse estructuralmente a su
ausencia. La pérdida ocasiona un tremendo estrés y cambio de vida (...). Epperson
citado por Garcia F. (2008) plantea que, por lo regular, las familias experimentan
sentimientos de gran ansiedad, negacion, colera, remordimiento, duelo y reconciliacién,
antes de obtener el equilibrio. Otras respuestas emocionales que aparecen con frecuencia
son: angustia por la separacién, soledad existencial, pena, tristeza, decepcion,
resentimiento, culpa, agotamiento, desesperacion y desesperanza; con frecuencia la
familia se vuelve hiper vigilante y sobre protectora, las emociones van desde estados de

dolor hasta otras formas positivas. (p.188)

Los padres tienen que adaptarse a las caracteristicas de cada enfermedad en sus
diferentes fases (diagnostico, tratamientos...) re estructurando su vida familiar. La
enfermedad puede ser impredecible, requiere atencion constante y llegar a formar parte
de la vida familiar, produciendo cambios estructurales, procesuales y emocionales en la
familia. Ante la enfermedad cronica, los padres reaccionan de distinta manera segun su
grado de vulnerabilidad o segin su grado de resiliencia (fortaleza y competencia). Sus
reacciones dependen de numerosos factores como: experiencia en situacion es de crisis y
problemas medicos, estatus socio-econdmico, nivel de conocimientos, calidad de los
servicios sanitarios y educativos y sistemas de apoyo. Basarse en sus necesidades, tener
una comprensién multidimensional del problema, desarrollar competencias en los padres
y la resiliencia, contar con los sistemas de apoyo del entorno natural y coordinar la
accion de los servicios publicos (sanitarios, educativos y de servicio social) y los que

ofrece la sociedad civil (ocio, asociaciones, voluntariado...).Se trata de crear un clima de
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equipo que cambie los sentimientos de impotencia de la familia, de los profesionales y

de los miembros de la comunidad (Grau & Fernandez Hawrylac, 2010, p. 204).

El proceso de adaptacion a la enfermedad cronica para Shontz, (1975) citado por
Rodriguez Marin & Neipp Ldpez, (2008) sigue una secuencia de pasos que parece ser

comun:

1. Primer paso es una reaccion de choque. Constituye una respuesta de
emergencia y se caracteriza porque produce aturdimiento en el individuo, se
realiza de una forma automatica, y produce un sentimiento de “distanciamiento”
de la situacion en un sentimiento como de “estar observando” la situacion en vez
de participando en el acontecimiento, puede durar unos dias o0 unas semanas.

2. La segunda fase es una reaccion de encuentro que se caracteriza por
pensamientos desorganizados y sentimientos de pérdida, indefension y
desesperacion. Durante esta fase, el paciente y su familia se sienten
sobrepasados por los acontecimientos incapaces de razonar y de planificar sus
esfuerzos para resolver los problemas que la nueva situacion le plantea. Debido
a lo estresante de esta situacion los afectados suelen usar estrategias evitativas,
sobre todo la negacion.

3. La tercera fase de retraimiento, el enfermo tiende a negar la existencia de la
enfermedad o sus implicaciones. Sin embargo, ese tipo de conducta no puede
sostenerse, porque la situacion no cambia, los sintomas persisten 0 empeoran,
las limitaciones siguen presentes, empujando al enfermo y su familia a tomar
conciencia de la persistencia de la situacién y su necesidad de aceptarla y

adaptarse a ella (p. 243).
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2.5 Calidad de vida

2.5.1 Conceptos

Lo que se sabe acerca del interés en el término calidad de vida es que ha existido desde
tiempos inmemorables. La paricion del concepto como tal y la preocupacion por la
evaluacion sistemética y cientifica del mismo es relativamente reciente. La idea
comienza a generalizarse en la década de los 60 hasta convertirse hoy en un concepto
utilizado en diferentes ambitos, como son: la salud, la salud mental, la educacion, la

econdmica, la politica, y el mundo de los servicios en general (Montes Castillo, 2006,
p.5).

“Se considero que después de haberse satisfecho las necesidades basicas de la poblacion,
al menos en el Mundo Desarrollado, era hora de trabajar por mejorar la calidad de vida”
(Ardila, 2003).Es por esto que este término aparece en los debates publicos en torno al
medio ambiente y al deterioro de las condiciones de vida urbana, el creciente interés por
conocer el bienestar humano y la preocupacion por las consecuencias de la
industrializacion de la sociedad hacen surgir la necesidad de medir esta realidad a través
de datos objetivos, y desde las Ciencias Sociales se inicia el desarrollo de los indicadores
sociales y estadisticos que permiten medir datos y hechos vinculados al bienestar social

de una poblacion (Montes Castillo, 2006, p.6).

Rodriguez- Marin (1995) citado por (Vinaccia & Orozco, 2005) menciona que el
concepto ha vivido varias modificaciones. Inicialmente se referia al cuidado de la salud
personal, luego pasé a ser la preocupacion por la salud e higiene publica.
Posteriormente, hizo alusion a los derechos humanos, laborales y ciudadanos; después, a
la capacidad de acceso a los bienes econdémicos y finalmente, se convirtio en la
preocupacion por la experiencia del sujeto de su vida social, de su actividad cotidiana y
de su propia salud. ElI concepto estd de moda y, como muchos otros términos, es
polivalente, multidimensional y se usa con significados muy diferentes. (p.132)
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Asi que “desde una Optica utilitarista ha ido evolucionando hasta conformarse en la
individualidad del sujeto: bienestar emocional, relaciones interpersonales, bienestar
material, desarrollo personal, bienestar fisico, autodeterminacion, inclusion social, y
derechos” (Padilla Rivas, 2017). Sin embargo, muchas investigaciones trataron de
definir este concepto pero al abarcar tantos aspectos objetivos como subjetivos y como
se podria entender a esta expresion como “un juicio subjetivo del grado que se ha
alcanzado la felicidad y bienestar” (Bobes, Gonzélez, & Bousofio, 1993), la OMS (1980)
inicié su labor por tratar de conceptualizar y medir la calidad subjetiva de la vida, se
celebraron consultas con especialistas de medicina y de las ciencias sociales que
representaban a paises tanto en desarrollo como desarrollados y se recabo la opinion de

enfermos y de personas sanas. Llegando a definirla y afirmando que:

La calidad de vida en funcién de la manera en que el individuo percibe el lugar
que ocupa en el entorno cultural y en el sistema de valores en que vive, asi como
en relacidn con sus objetivos, expectativas, criterios y preocupaciones. Todo ello
matizado, por supuesto, por su salud fisica, su estado psicoldgico, su grado de
independencia, sus relaciones sociales, los factores ambientales y sus creencias
personales. (OMS, 1996)

2.5.2 Calidad de vida en enfermedades crdnicas

Rodriguez (2008) afirma que el estado de salud es un factor determinante de calidad de
vida, y la OMS define la salud con un concepto, similar al de calidad de vida, como el
“estado de completo bienestar fisico, psiquico y social, y no meramente la ausencia de la
enfermedad” y asimismo afirmaron que cuando un individuo alcanza un grado aceptable
de salud puede disfrutar de los restantes beneficios de la calidad de vida. (p.238)

Entonces cuando hablamos de calidad de vida en relacion a la salud Rodriguez cita a

Cella (1998) quien propone una definicion:
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Donde hace referencia, por un lado, a las valoraciones que los individuos realizan
del grado de satisfaccion y de su bienestar global. Y, por otro lado, a las
valoraciones acerca de la capacidad de los individuos para mantener
razonablemente las funciones fisicas, psicoldgicas, e intelectuales, y del grado en
que mantienen sus habilidades para participar en actividades sociales dentro de
su familia grupos de amigos y en su trabajo, comparandolas con lo que ellos

perciben como posible o ideal y con su experiencia previa (p.239).

Respecto a las enfermedades cronicas que “han aumentado su prevalencia, de forma

lenta pero progresiva, se ha aumentado el interés por la calidad de vida del enfermo y

por los multiples factores biopsicosociales que inciden sobre ella” (Vinaccia & Orozco,

2005). Pero al existir una enorme cantidad de enfermedades cronicas y la forma de

incidencia de estas en la calidad de vida es diversa, Rodriguez (2008) menciona que se

podria definir la calidad de vida en enfermedades crénicas en términos parecidos a los

de Walker y Rosser (1987), como ‘“el nivel de bienestar y satisfaccion vital de la

persona, en cuanto afectados por su enfermedad, su tratamiento y efectos”. Es decir, es

un constructo multidimensional con al menos cuatro dominios:

1. EIl estatus funcional. Se refiere a la capacidad para ejecutar una gama de

actividades que son normales para la mayoria de las personas (también aplica
para los cuidadores principales y familia). Las cuatro categorias que se incluyen
comunmente son el auto cuidado (alimentarse, vestirse, bafiarse, y usar los
servicios); la movilidad (capacidad para moverse dentro y fuera de la casa); las

actividades fisicas (andar, subir escaleras, etc.).

Presencia y gravedad de sintomas relacionados con la enfermedad y
relacionados con el tratamiento. Los sintomas fisicos de los que los enfermos
crénicos informan, como resultado del proceso de enfermedad o del tratamiento

(...) en el caso de enfermedades genéticas y/o malformaciones congénitas serian
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el dolor, malformaciones fisicas, seguimientos constantes por médicos
especialistas, discapacidad intelectual, etc. Considera la forma como afecta

directa o indirectamente a la cuidadora principal y a los miembros de la familia.

El funcionamiento psicoldgico (ajuste o adaptacion psicoldgica). Aunque hay
diferencias importantes, numerosos estudios han puesto de relieve niveles
elevados de estrés psicoldgico entre los pacientes de enfermedades cronicas. Los
datos no sefialan que existan estados patologicos o trastornos mentales
diagnosticables, sino mas bien una forma de estrés no especifica. Relacionada
directamente con enfermedades genéticas y/o malformaciones congénitas se
tomaria como la situacion generada a la cuidadora principal y la familia por el

nacimiento de un hijo con esta condicién.

El funcionamiento social (ajuste o adaptacion social El trastorno de las
actividades sociales normales es bastante comun en los enfermos cronicos y sus
familias, y es el resultado de diferentes factores (Wortman, 1984) como
limitaciones funcionales debidas al dolor y/o fatiga; el miedo del paciente a ser
una carga para los demas; el azoramiento por los sintomas o las discapacidades;
sentimientos de incomodidad entre los miembros de la red social del paciente;
miedo al contagio, y/o las actividades sociales y el rol que desempefian 0s
miembros de la familia en sus diferentes ambitos(laboral, escolar, comunitario,
iglesia, entre otros). (p. 240-242). (Ballesteros de Valderrama, Novoa Gomez,
Mufoz, & Suérez, 2006, p.460)

En consecuencia cuando preguntamos por la calidad de vida en enfermos cronicos,

habitualmente estamos preguntando cuél es su nivel de estatus funcional, en qué medida

presenta sintomas dolorosos o discapacitantes, cual es su nivel de adaptacion psicoldgica

(cognitivo- emocional-conductual), cuél es su nivel de adaptacion social y laboral, y cuél

es la evaluacion global que el enfermo y su familia hace de la calidad de su vida.

(Rodriguez Marin & Neipp Lopez, Manual de Psicologia Social de la Salud, 2008)
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Segun Bayes (1994), citado por Vinaccia & Orozco ( 2005), evaluar la calidad de vida
del paciente cronico es importante porque permite: conocer el impacto de la enfermedad
y/o del tratamiento, a un nivel relevante, diferente y complementario al del organismo;
conocer mejor al enfermo, su evolucion y su adaptacion a la enfermedad; conocer mejor
los efectos secundarios de los tratamientos; evaluar mejor las terapias paliativas;
eliminar resultados nulos de determinados ensayos clinicos; ampliar los conocimientos
sobre el desarrollo de la enfermedad; ayudar en la toma de decisiones médicas; potenciar
la comunicacion médico-paciente; y facilitarla rehabilitacion de los pacientes(p. 128).

El enfermo cronico “se confronta con una amenaza a Su cuerpo, esta abrumadora
percepcion de la imagen corporal se acompafia de dificultades psicolégicas vy
sentimientos de: desamparo, depresién, ansiedad, delirio, miedo, agitacion, dependencia,
vulnerabilidad, inseguridad, indefension y degradacién. El enfermo se enfrenta a la
disminucion de su calidad de vida” (Garcia Fernandez, Arzate Diaz, & Bailon Martinez,
2008).

Existen pocos estudios de la repercusion emocional en una persona y sus familiares del

diagnostico, tratamiento y desenlace de una enfermedad crénica.

Estudiar la calidad de vida como evento contextual y multidimensional en defectos
congénitos, parece dar salida a la necesidad de un manejo integral. EI primer paso es
conocer en qué grado se ve alterada la calidad de vida de las familias de nifios con
defectos congenitos y establecer un manejo completo, médico y psicologico, de los
afectados para brindar una atencion que se extienda mas alla del ambito clinico y que

involucre la orientacion psicoldgica (De Ledn Ojeda, 2011, p.20).

En la bdsqueda de una interface entre la calidad de vida, la relacién centrada en el
enfermo y con los cuidadores y con el objetivo de conocer los aspectos psicologicos,

sociales, funcionales, el bienestar fisico de los pacientes con defectos congénitos y sus
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familias, se decidié evaluar estas dimensiones, que ayudan a personalizar la atencién
médica integral centrada en el paciente y su familia y a instaurar una dinamica de trabajo
que permita reconocer las areas en las que se debe de trabajar méas con cada uno de ellos
y su familia (De Le6n Ojeda, 2011, p.21).

2.6 La familia

2.6.1 Concepto

La familia es un grupo de personas unidas por un vinculo de parentesco, ya sea
consanguineo, por matrimonio 0 adopcion, que viven juntos por un periodo indefinido
de tiempo. Constituye la unidad basica de la sociedad y es el origen de toda colectividad
humana. Segun la declaracion Universal de los Derechos Humanos, es el elemento
natural y fundamental de la sociedad y tiene derecho a la proteccion de la sociedad y del
Estado. (Melongo, 2007, p.3)

Debemos saber que hoy en dia ha variado el concepto, pero la bibliografia se refiere mas
a lo que constituye la familia nuclear (el padre, la madre y su descendencia) y la familia
extensa (0 extendida con familiares proximos) y en la modernidad a la familia
monoparental (el o los hijos viven con uno solo de los padres). (Melongo, 2007, p.4) “En
la familia se busca la satisfaccion de las necesidades afectivas, de seguridad y
correspondencia emocional adecuada de sus miembros, e influye en la conformacion del

género, creencias, valores, funciones, actitudes y aptitudes de cada uno” (Reyes Luna et

al., 2010, p.111).

2.6.2 Tipos de familias

Existen familias Arquetipicas:

e NUCLEAR: aquella que estd compuesta por Padre, Madre e hijos.
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e EXTENSA: la que estd constituida por Padre, Madre, hijos y otros familiares

como ser: abuelos, tios, etc.
Y también existen familias Atipicas:
ENSAMBLADA: uno o los dos integrantes de la pareja, con hijos de uniones previas
MONOPARENTAL SIMPLE: el o los hijos, viven con uno de los padres.

MONOPARENTAL GRUPAL: madres adoptivas de un grupo de nifios(aldeas

infantiles).
HOMOPARENTAL.: el hijo o los hijos viven con una pareja homosexual.
POLIOGAMICA: en algunos paises de Africa y Asia.

Por su funcionalidad:

e FUNCIONALES: son las parejas estables que cumplen con su prole los deberes
de la patria potestad. Que subvienen a sus necesidades elementales, en la medida
que este a su alcance, y que se les trasmiten principios éticos.

e NO FUNCIONALES: las parejas que no forman a sus hijos en valores éticos o
que viven del delito; consumidores de drogas y/o que conviven en un marco de

hostilidad y violencia. (Melongo, 2007, p.5)

2.6.3 Funciones que cumple la familia

Las funciones mas importantes que cumple la familia son: construccion y desarrollo de

la persona, aprendizaje de resolucién de problemas, toma de responsabilidades y

compromisos, encuentro intergeneracional, transicion de unos momentos evolutivos a
otros.

» Desarrollo de la personalidad: en el seno de la familia, es donde se establece

primariamente y a partir del vinculo con ambos progenitores, la identificacion

con el modelo masculino o femenino. Todo se concreta a la capacitacion

personal y al desarrollo de una identidad, y al de normas de convivencia y
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armonia. La integracion social se realiza por medio de la comunicacion,
permitiendo la realizacion humana, tanto afectiva, como cognitiva y en el marco
de relacionamiento interpersonal.

Se debe afirmar el desarrollo de la autoestima y aprender que, capacitandose, se
pueden obtener logros importantes el nifio tiene que sentirse amado, protegido y
respaldado. (Melongo, 2007, p.5)

Aprendizaje de resolucion de problemas, toma de responsabilidades y
compromisos. La preparacion para un buen desempefio en la vida, comprende el
saber encarar un problema y buscar su solucién, hacerse responsable de sus actos
y mantener sus compromisos establecidos.

El instituto de Politica Familiar establece que: las crisis y dificultades sociales,
econdmicas y demograficas de las Gltimas décadas, han hecho redescubrir que la
familia representa un valiosisimo potencial para el amortiguamiento de los
efectos gramaticos de problemas como las enfermedades, la vivienda, las
drogodependencias o la marginalidad. La familia es considerada hoy como el
primer ndcleo de solidaridad dentro la sociedad, siendo mucho mas que una
unidad juridica, social y econdémica. La familia es, ante todo, una comunidad de
amor y solidaridad. (Melongo, 2007, p.6)

El encuentro intergeneracional. Se establece con abuelos y tios, que pertenecen a
otra franja etaria, estableciendo un nexo referencial y vincular, que influye en las
pautas de preguntas.

Momentos evolutivos en el desarrollo personal. Los padres tienen que acompariar
a sus hijos en las diferentes etapas de la vida, mientras estan a su cuidado.
Deberan encarar situaciones cambiantes, de acuerdo con la edad. La etapa de la

adolescencia y el desarrollo sexual. (Melongo, 2007, p.7)
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2.6.4 Lafamiliay laenfermedad crénica

Dentro del nucleo familiar se favorece el desarrollo, el cuidado, el apoyo y la seguridad
de sus miembros, pero cuando se diagnostica una enfermedad a uno de ellos todo el
sistema familiar se ve afectado, alterandose el funcionamiento del grupo. Ademas, si es
uno de los hijos de la familia, esta puede verse desbordada y sentirse incapaz de poder
dar las respuestas esperadas en ese momento. (Lanzarote Fernandez & Torrado Val,
2009, p.458)

El impacto del diagndstico de una enfermedad dentro del sistema familiar va a estar
influenciado por las caracteristicas especificas de la enfermedad (curso constante,
recurrente 0 progresivo; componentes genéticos y/o congénitos; visibilidad de la
enfermedad; discapacidad fisica o psicoldgica; tratamientos y cuidados necesarios) y
también de la familia y sus miembros (ciclo vital y edad del menor afectado y de los
hermanos; caracteristicas de personalidad; creencias; experiencias previas con
enfermedades; relaciones dentro de la familia; red de apoyos; recursos econdmicos,
etc.). La reaccion al diagndstico, en las diversas fases de la enfermedad, puede ser
diferente para cada uno de los miembros que componen la familia, lo que puede crear
una nueva dificultad en la comunicacion y el apoyo entre sus miembros. (Lanzarote
Fernandez & Torrado Val, 2009, p.458)

En ocasiones, el tratamiento dependera de la capacidad que los cuidadores y familiares
tengan para realizar los cuidados en casa, prevenir infecciones, llevar a cabo el correcto
uso de los medicamentos (...) y la atencion de sus efectos secundarios, toma de signos
vitales, pruebas de glucosa, peso diario, citas y control médico. (Reyes Luna et al.,
2010, p.112)

Es muy importante como y a quién se comunica el diagndstico de una enfermedad grave,
pues de ello dependeran las acciones y cambios que ocurran; pues no solo es el paciente

el que recibe la noticia, sino también su familia, la que se vera afectada tanto
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emocionalmente como en su funcionamiento, el cual se ve alterado significativamente
cuando uno de los integrantes de la familia ha perdido la salud o esta sometido a

tratamientos médicos. (Reyes Luna et al., 2010, p.112)

En todos los casos, los profesionales sanitarios debemos favorecer que sea la familia la
que tome un papel principal en el cuidado y atencion del hijo desde el momento del
diagnostico. Al mismo tiempo, hay que facilitarles ante cualquier intervencién el apoyo
y contencién necesarios, para que sean ellos los que empiecen cuanto antes a tomar el
control y puedan facilitar los cuidados que necesitan sus hijos ante la enfermedad.
(Lanzarote Fernandez & Torrado Val, 2009)

Un objetivo fundamental en el trabajo con las familias con un hijo con una enfermedad
cronica, es ayudar a que la familia alcance la confianza necesaria que le permita aceptar
a su hijo. Para esto, es importante ofrecerle una informacion veraz, basada en la realidad
de su estado. Cuando estas circunstancias no se dan, normalmente se crean situaciones
que pueden producir desconcierto, inseguridad, angustia e informaciones contradictorias
para los padres que favorecen la confusion y el desasosiego. (Lanzarote Fernandez &
Torrado Val, 2009)

2.6.5 Cuidador primario

El «cuidador primario» es quien asume el cuidado de la persona enferma.
Habitualmente, la adscripcion sigue criterios socioculturales que designan a las mujeres;
en el caso de los nifios, suelen ser las madres. (Grau & Fernandez Hawrylac, 2010,
p.207) Se trata de un trabajo no remunerado, prestado en virtud de relaciones afectivas y
de parentesco, y que se desarrolla en el ambito privado de lo doméstico. Ademas, en
nuestras sociedades, cuidar de los nifios y las nifias, personas mayores o enfermas de la
familia forma parte de una funcién adscrita a las mujeres como parte de su rol de género.

(Garcia Calvente, Mateo Rodriguez, & Maroto Navarro, 2004, p.85)
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Es importante que el cuidador primario tenga periodos de respiro para evitar su desgaste,
ya que la calidad del cuidado dependeré en gran medida de que el cuidador descanse.
(Grau & Fernandez Hawrylac, 2010, p.207) Garcia Calvente, Mateo Rodriguez, &
Maroto Navarro, (2004) mencionan que cuidar entrafia el desarrollo de actividades
diversas, y con frecuencia implica asumir multiples roles de cuidado: la cuidadora es
«enfermera», «psicOloga», «consejera», «abogada» y «empleada de hogar». Las
cuidadoras adoptan a menudo otros roles de manera simultanea: se es cuidadora a la vez
gue madre-esposa-hija, ama de casa y/o trabajadora, y la dificultad para compatibilizar
las distintas responsabilidades repercute en la vida de las cuidadoras. La duracién de la
«jornada laboral» de una cuidadora no tiene principio ni fin, caracteristica que comparte
con otras actividades del trabajo reproductivo, en el que el tiempo tiene un desarrollo

circular, y no lineal como en el trabajo productivo (p.85).

Una vez diagnosticada una enfermedad, debe identificarse la persona que asumira la
atencion del enfermo. Hay que adiestrarle y ayudarle para que ataje las situaciones de
crisis que le puede acarrear su funcién. (Grau & Fernandez Hawrylac, 2010, p.207)

Este grupo de pacientes necesita la ayuda de un cuidador que sea su moderador en las
conductas; por lo tanto, el cuidador se caracteriza por ser también un supervisor , porque
proporciona un cuidado activo, apoya, participa en la toma de decisiones, identifica las
necesidades del paciente y verifica el desarrollo de acciones, como toma de
medicamentos, cambios en los habitos alimenticios, fomento de la actividad fisica,
visitas rutinarias a los centros asistenciales, realizacion de examenes de control; ademas
de motivar y apoyar emocionalmente, a fin de contribuir al mejoramiento de la calidad
de vida del paciente. (Achury, Castafio Riafio, Gdmez Rubiano, & Guevara Rodriguez,
2011, p.30)

Una evaluacion temprana de la familia puede ayudar a determinar las dificultades que

puede tener o aparecer. Dentro de esta evaluacion consideramos fundamental valorar la
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adaptacion familiar; el sistema jerarquico y los limites dentro de la familia; el apoyo y la
cohesion dentro de la familia; y la comunicacion familiar. La adaptacion familiar es uno
de los requisitos principales para el buen funcionamiento del sistema familiar. (...) En el
caso de familias con un hijo con enfermedad cronica la adaptabilidad es un elemento
fundamental, particularmente cuando las enfermedades son progresivas, recurrentes o
presentan crisis médicas agudas (Rolland, 2000 citado en Lanzarote Fernandez &
Torrado Val, 2009, p.460).

Del mismo modo que la familia tiene que adaptarse a la enfermedad, debe hacerlo a la
vida cotidiana; en algunas ocasiones, nos encontramos con familias de pacientes
crénicos gravemente discapacitados que parecen cooperar durante la hospitalizacion,
pero luego plantean graves dificultades en el alta. Si quien enferma es un nifio pequefio,
el deseo de desarrollar plenamente su actividad, que ha estado limitada durante su
hospitalizacidn, puede crear situaciones incomodas generadas por los propios padres,
que incapaces de controlarlo, insisten en que respete normas que el nifio se niega a
aceptar. Si es un adolescente, el proceso de emancipacion puede quedar cuestionado. En
casa se le somete a una disciplina que ya no corresponde a su edad, lo que genera
conflictos al tener que negociar la autonomia ya conseguida en etapas anteriores. En
estos casos, la orientacién a los padres ha de dirigirse al reconocimiento del esfuerzo de
su hijo por superarse y a la asignacion de responsabilidades acordes a su capacidad y

posibilidad de asuncion. (Grau & Fernandez Hawrylac, 2010, p.206)

2.7 Genética medica

2.7.1 Concepto

La genética médica ha alcanzado un reconocido papel como la especialidad de la
medicina que trata el diagndstico, tratamiento y manejo de los trastornos hereditarios.
Junto con el resto de disciplinas de la biologia moderna el proyecto Genoma Humano

estd revolucionando la genética humana y médica, al proporcionar importantes
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conocimientos sobre muchas enfermedades y promover el desarrollo de mejores técnicas
de diagndstico, medidas preventivas y métodos terapéuticos en un futuro cercano.
(Nussbaum, Mclnnes, & Williard, 2004, p.1)

2.7.2 Consejo genético

La genética clinica trata el diagnostico y el manejo de los aspectos médicos, sociales y
psicologicos de las enfermedades hereditarias. Como en todos los campos de la
medicina, es esencial hacer un diagnostico correcto y ofrecer un tratamiento apropiado,
que puede incluir la ayuda de la persona afectada y los miembros de la familia para

entender y aceptar la naturaleza y las consecuencias del trastorno.

El consejo genético, una actividad central de la genética médica, trata no solo de
informar al paciente y la familia, sino también de aconsejar psicologicamente a los
individuos para que se adapten al impacto y las implicaciones del trastorno familiar.
Combina la trasmision de informacion sobre riesgos con apoyo psicolégico y educativo,
se ha convertido en una nueva profesion sanitaria que integra todo un cuadro de
profesionales de la genética dedicados al cuidado de los pacientes y sus familias.
(Nussbaum, Mclnnes, & Williard, 2004, p.2)

2.7.3 Asesoramiento genético

La genética clinica debe ir de la mano con el asesoramiento genético para llegar a las
personas o familias afectadas. El asesoramiento genético es un proceso de
comunicacion, es el intento de una o mas personas entrenadas, por ayudar al individuo o
familia a:

e Comprender hechos médicos.

e Apreciar factores hereditarios.

37



e Entender las alternativas u opciones.

e Elegir un curso de accion.

e Ajustarse lo mejor posible.
(Aguilar, 2015)

Durante las sesiones de asesoramiento se pretende traducir los conocimientos
cientificos en informacion practica y explicar de forma clara y precisa, cualquier persona
gue tenga preguntas sobre aspectos relacionados con el origen de la enfermedad, asi
como los mecanismos genéticos de herencia y los riesgos reproductivos. (Vasquez

Cerdas, Campos Ramirez, Gutiérrez Dofia, & Fernandez Morales, 2011, p.138)

2.8 Clasificacién de los trastornos genéticos

La principal aportacion de la genética en la préactica clinica es averiguar el papel de la
variacion genética y la mutacion en la etiologia de un gran nimero de trastornos.
Practicamente cualquier enfermedad es el resultado de la accion combinada de genes y

ambiente, pero el papel relativo del componente genético puede ser importante o escaso.

Entre los trastornos producidos completa o parcialmente por factores genéticos se
reconocen tres tipos: Trastornos monogenéticos, trastornos cromosémicos Yy

trastornos multifactoriales.

» Los defectos monogenéticos estdn causados por genes mutantes
individuales. La mutacion puede estar presente en solo un cromosoma
del par o en ambos. (...) En algunos casos, la causa es un error critico
en la informacion genética contenida en un solo gen. La mayoria de
estos defectos son raros, con frecuencia 2% de la poblacion y son los
responsables de una importante proporcién de enfermedades y

muertes.
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Los trastornos cromosoémicos el defecto no se debe a un error simple
en la secuencia genética, sino a un exceso o un defecto de los genes
contenidos en cromosomas enteros o fragmentos cromosoémicos. Por
ejemplo, la presencia de una copia extra de un cromosoma, el 21,
produce un trastorno especifico, el sindrome de Down, como grupo,
los trastornos cromosomicos son bastante comunes. Afectan a 7 de
cada 1000 nacidos vivos y producen alrededor de la mitad de los
abortos esponténeos.

La herencia multifactorial es el responsable de un grupo de
trastornos de desarrollo que producen malformaciones congénitas,
asi como de muchas enfermedades de la vida adulta. En muchas de
estas enfermedades no parece existir un error puntual de la
informacidn genética, sino que son el resultado de una combinacién
de pequefias variaciones en genes que juntas pueden producir o
predisponer a un defecto grave, a menudo en conjunto a factores
ambientales. Las estimaciones del impacto de las enfermedades
multifactoriales oscilan entre 5% de la poblacion pediatrica y mas del
60% de la poblacion general. (Nussbaum, Mclnnes, & Williard, 2004,

p.-4)

2.8.1 Sindrome de Down

El sindrome de Down o trisomia 21 es el trastorno cromosémico mas frecuente y mejor
conocido, asi como principal causa genética de retraso mental moderado, aungue en la
temprana infancia puede parecer que el nifio no tiene retraso. El coeficiente de
inteligencia (1Q) se sitda en general entre 30 y 60 cuando el nifio es suficientemente

mayor para ser medido. No obstante, a pesar de las limitaciones, muchos nifios con
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sindrome de Down se convierten en personas felices, responsables e incluso con
confianza en si mismos (...). Alrededor de uno de cada 800 nifios nace con sindrome de
Down, pero depende de la distribucion de la edad materna en la poblacion y de la
proporcion de madres que utilizan el diagndstico prenatal y la terminacion selectiva del
embarazo, una proporcion mayor de los abortos de sindrome de Down tienen una
cardiopatia congeénita y ciertas malformaciones como la atresia duodenal y la fisura
traqueo esofagica. Ademas, presentan riesgo de Leucemia 15 veces superior al de la

poblacion general. (Nussbaum, Mclnnes, & Williard, 2004, p. 116)

2.8.2 Sindrome de Klinefelter

El sindrome de Klinefelter, es una anomalia de los cromosomas sexuales, los pacientes
suelen ser altos y delgados y tienen piernas largas en relacion con el resto del cuerpo.
Parecen fisicamente normales hasta la pubertad, cuando se hacen evidentes signos de
hipogonadismo y las caracteristicas sexuales secundarias permanecen infra
desarrolladas, usualmente tienen dificultades de aprendizaje y pueden tener un ajuste
social pobre. Los pacientes con esta anomalia son casi siempre infértiles (cariotipo 47,
XXY), y algunos presentan ginecomastia. Su incidencia es al menos de uno en 1000

recién nacidos varones. (Nussbaum, Mclnnes, & Williard, 2004, p. 181)

2.8.3 Sindrome de Turner

El sindrome de Turner al contrario de otras aneuploidias de los cromosomas sexuales,
las mujeres con este sindrome suelen identificarse en el momento del nacimiento o antes
de la pubertad por sus caracteristicas: baja estatura e infértil (cariotipo 45, X). La
inteligencia de estas pacientes suele estar por encima de la media, sin embargo, a
menudo presentan deficiencias en la percepcion espacial, en la organizacién motora
perceptiva o en la ejecucion motora fina, muchas pacientes precisan apoyo educativo,

sobre todo en matematicas.
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Su incidencia es aproximadamente una en 4000 recién nacidas, y cerca de una cuarta

parte son mosaicos. (Nussbaum, Mclnnes, & Williard, 2004, p. 184)

2.8.4 Displasia Campomélica

La Displasia Campomélica debida a mutaciones en el gen SOX9 del cromosoma 17q, es
un trastorno autonémico dominante con desarrollo gonadal anormal, malformaciones del
hueso y del cartilago que suelen ser letales. Alrededor de dos terceras partes de los
pacientes con este trastorno tienen inversion sexual y son fenotipicamente mujeres.
(Nussbaum, Mclnnes, & Williard, 2004, p. 187)

2.8.5 Osteocondrosis y displasia de cadera

La Osteocondrodisplasia de tipo Displasia Campomeélica es una alteracion del desarrollo
esquelético que se presenta de forma autosdmica dominante. Se caracteriza por la
angulacion de las extremidades, junto con otras alteraciones, cardiopulmonares,
orofaciales y neuroldgicas. Las mutaciones estudiadas presentes en el gen SOX9 son
responsables de la mayoria de casos de estas alteraciones debido a la presencia de
alteraciones esqueléticas y no esqueléticas con una alta letalidad en especial en el
periodo neonatal. Tiene una incidencia de 0,05 por 10000 nacimientos. Este sindrome se
caracteriza por acortamiento y angulacién de las extremidades inferiores, en especial el
fémur. La mayoria son de tipo autosémico recesivo, sin embargo, puede ocurrir
esporadicamente de forma autosémica dominante, por mutacion del gen Sox9 localizado
en el cromosoma 17. La angulacién del fémur bien sea en el feto o en el neonato, es

comun cuando existe una displasia esquelética. (Uribe, Mendoza, & Correa, 2017, p.2)

41



2.8.6 Sindrome de Freeman Sheldon

El sindrome de Freeman-Sheldon (FSS) es un sindrome de contractura congénita
multiple poco frecuente que, sin embargo, es relativamente conocido, porque 10s nifios
afectados tienen una apariencia llamativa: histéricamente se Ilamaba "sindrome de la
cara silbante™ debido a la participacion de los musculos faciales. EI FSS a menudo se
confunde con otros sindromes de contractura congenita y, como resultado, las
caracteristicas clinicas y la historia natural son poco conocidas. (Stevenson, Carey, &
Palumbos, 2006, p.754)

2.8.7 Discapacidad Intelectual Sindromética

“La Discapacidad Intelectual es un trastorno que comienza durante el periodo de
desarrollo y que incluye limitaciones del funcionamiento intelectual como también del
comportamiento adaptativo en los dominios conceptual, social y practico” (Association,
2013).

La discapacidad intelectual puede estar causada por muchos factores, ya sean
ambientales como el nacimiento prematuro o infecciones prenatales, o bien genéticos
como alteraciones cromosdémicas 0 mutaciones en genes concretos. En cuanto a su
etiologia, esta puede establecerse en el 25-50% de los casos severos son de origen
genético. Convencionalmente, las formas genéticas de la DI se subdividen en dos
grandes categorias: la Discapacidad Intelectual Sindromica, que ocurre con penetrancia
y expresividad variable como caracteristica fenotipica de numerosos sindromes
hereditarios y la Discapacidad No Sindromica especifica en que la DI se presenta en
forma aislada. (Dra. Aillon Lopez, 2018, p.20)
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2.8.8 Sindrome Cromosoémico Criptico

Las anomalias cromosomicas cripticas como causa de discapacidad intelectual. La
prueba genética mas ampliamente utilizada en el diagnostico de Discapacidad Intelectual
es el cariotipo convencional, este tiene un rendimiento diagnéstico de 3.7% para
anomalias estructurales y de 8% para anomalias numéricas. Los re arreglos
subteloméricos son causa significativa de malformaciones y Discapacidad Intelectual, se

dice que representa el 7.4% de la DI moderada y severa. (Dra. Aillon Lépez, 2018, p.30)

“La Discapacidad Intelectual es un trastorno que comienza durante el periodo de
desarrollo y que incluye limitaciones del funcionamiento intelectual como también del

comportamiento adaptativo en los dominios conceptual, social y practico” (Association,

2013).

La discapacidad intelectual puede estar causada por muchos factores, ya sean
ambientales como el nacimiento prematuro o infecciones prenatales, o bien genéticos
como alteraciones cromosomicas 0 mutaciones en genes concretos. En cuanto a su
etiologia, esta puede establecerse en el 25-50% de los casos severos son de origen
genético. (Dra. Aillon Lopez, 2018, p.20)

Alrededor del 40% de los pacientes no tienen una etiologia establecida y se diagnostican
como Discapacidad intelectual Idiopatica, desde 1995, se reconoce como una de las
causas significativas las alteraciones cromosémicas Cripticas (aneusomias
segmentarias) en las regiones subteloméricas que producen ganancias o pérdidas de
material genético y provocan un desequilibrio de dosis genética. (Dra. Aillon Lopez,
2018, 25)
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2.9 Calidad de vida en enfermedades genéticas

Con el creciente y exitoso control de las enfermedades infecciosas en la poblacion
pediatrica, las enfermedades que son en parte o totalmente determinadas por factores
genéticos, asumen paulatinamente una proporciéon de mayor importancia dentro del
perfil epidemioldgico de la poblacion infantil, convirtiéndose en una de las principales
causas de mortalidad y morbilidad. (Suarez Obando, Ordofiez, & Macheta, 2009, p.86)

Las enfermedades genéticas y/o malformaciones congénitas engloban un grupo de
enfermedades muy diversas, la mayoria de baja prevalencia, que pueden ocasionar
peligro de muerte o invalidez crénica (discapacidad). La mayoria de estas enfermedades
se manifiestan a edades tempranas su caracter cronico vincula a los afectados al sistema
sanitario de por vida, muchas son enfermedades irreversibles, degenerativas e
incapacitantes, cuya evolucion tratamiento y secuelas, deterioran la calidad de vida del
sujeto y su entorno familiar, asi como sus posibilidades de integracion a la sociedad.

(Ruiz, Guia de apoyo psicoldgico para enfermedades raras, 2009, p.8)

La discapacidad es un tema abordado desde disciplinas diferentes que tienen como
comun denominador la bioética. Es imprescindible que el personal sanitario lo afronte de
forma transdisciplinaria con un discurso bioético racional, sin adjetivos y que tenga
como base una solida fundamentacion en la persona humana concreta, individual y no
metafisica. La practica de una ética de las virtudes seria una manera de rescatar el bien
interno de los profesionales sanitarios y cuidadores que ayudaria a una atencién de los

nifos discapacitados en toda su dignidad humana. (Gonzales Fernandez, 2013, p.14)

“Diversas esferas de la vida social participan de uno u otro modo en la atencion del nifio
discapacitado pero los profesionales sanitarios y la familia son los que llevan el mayor
peso de esa atencion y sobretodo la familia en el que hacer del dia a dia.” (Gonzales

Fernandez, 2013, p.13)
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“El diagnostico de una enfermedad cronica en un hijo es un acontecimiento que altera el
funcionamiento de la familia. En algunas ocasiones es necesaria la intervencion de los
profesionales de la psicologia. Estas familias se enfrentan a situaciones estresantes que
pueden afectarle a nivel individual, conyugal y/o familiar.” (Lanzarote Fernandez &
Torrado Val, 2009, p.457)

La poca atencidon a la familia del paciente ha llevado a que no se la involucre de manera
activa en el proceso de diagnostico o en el terapéutico y a que se afecte su unidad
familiar ante un trastorno genético, por cuanto la enfermedad genética genera preguntas
y dudas en los familiares incluidos cuestionamientos acerca de la causa de la
enfermedad, su origen genético en la familia del padre o de la madre, la repercusion de
la patologia en el futuro desarrollo psicoldgico del individuo y la posible recurrencia del
trastorno en subsiguientes embarazos o en familiares del afectado. (Ballesteros de

Valderrama, Novoa Gémez, Mufioz, & Suarez, 20 06, p.458)

Se ha sefialado que la percepcion de los padres con un hijo afectado por una enfermedad
congeénita, puede tener un amplio rango de posibilidades, pero que se puede definir a
través de la expresion de ira, miedo, sentimientos de inadecuacion y resentimiento, e
incluso comportamientos de negligencia en cuidado del nifio. Sin embargo, a pesar de la
evidente importancia de este tipo de sindromes, son escasos los estudios que localmente
han explorado la percepcion que tienen los padres de los nifios afectados con
malformaciones congénitas mayores y practicamente se desconoce qué tipo de impacto
tiene la enfermedad congénita malformativa en el entorno familiar. (Suarez Obando,
Ordofiez, & Macheta, 2009, p.86)

En ocasiones, el tratamiento dependera de la capacidad que los cuidadores y familiares
tengan para realizar los cuidados en casa, prevenir infecciones, llevar a cabo el correcto
uso de los medicamentos (inmunosupresores, anti-hipertensivos, antivirales y
suplementos) y la atencion de sus efectos secundarios, toma de signos vitales, pruebas de

glucosa, peso diario, regimen nutricional recomendado, cuidados postoperatorios, citas y
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controles médicos. (Reyes Luna, Garrido Gardufio, Torrez Veldzquez, & Ortega Silva,
2010, p.112)

“El cuidar a un paciente con enfermedad cronica con dependencia implica en este
experimentar cambios en su vida cotidiana, relacionados con la transformacion de roles,
responsabilidades familiares, cambios en los estilos de vida y las relaciones de apoyo”

(Achury, Castafio Riafio, Gomez Rubiano, & Guevara Rodriguez, 2011, p.28).

Este grupo de pacientes necesita la ayuda de un cuidador que sea su moderador en las
conductas; por lo tanto, el cuidador se caracteriza por ser también un supervisor , porque
proporciona un cuidado activo, apoya, participa en la toma de decisiones, identifica las
necesidades del paciente y verifica el desarrollo de acciones, como toma de
medicamentos, cambios en los hébitos alimenticios, fomento de la actividad fisica,
visitas rutinarias a los centros asistenciales, realizacion de examenes de control; ademés
de motivar y apoyar emocionalmente, a fin de contribuir al mejoramiento de la calidad
de vida del paciente. (Achury, Castafio Riafio, Gomez Rubiano, & Guevara Rodriguez,
2011, p.30)

Green y Solnit (1964) sefialan que estos nifios manifiestan un fuerte apego a
la madre y presentan una intensa ansiedad de separacion. En esta linea de las
interacciones tempranas madre-hijo, se ha sefialado que pueden estar
influenciadas por sentimientos depresivos, ansiedad y miedo a la muerte
inminente; muchas madres se sienten responsables y asumen una interaccién
sobreprotectora. (Citado en Ballesteros de Valderrama, Novoa Gomez,
Mufoz, & Suérez, 2006, p.458)

Para Achury, Castafio Riafio, Gomez Rubiano, & Guevara Rodriguez (2011)
La enfermedad cronica es una alteracion progresiva de la salud, donde la
persona requiere cuidado y apoyo de la familia y del equipo interdisciplinario

de salud; por lo tanto, demanda cierto grado de dependencia. La dependencia
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se define, la necesidad de ayuda o asistencia importante para las actividades
de la vida cotidiana o, de manera mas precisa, como un estado en el que se
encuentran las personas que por razones ligadas a la falta o la pérdida de
autonomia fisica, psiquica o intelectual tienen necesidad de asistencia y/o
ayudas importantes a fin de realizar los actos corrientes de la vida diaria y, de
modo particular, los referentes al cuidado personal. Las actividades, a su vez,

se dividen en basicas de la vida diaria e instrumentales de la vida diaria:

Actividades basicas de la vida diaria: son aquellas relacionadas con la capacidad
que posee un individuo para subsistir sin la ayuda de nadie o de manera
independiente. Implica la posibilidad de autocuidado, es decir, alimentarse,
asearse, vestirse, desvestirse y arreglarse por si mismo. Exigen un
funcionamiento fisico y mental basico —moverse con libertad, estar de pie,
levantarse, acostarse, cambiar y mantener posturas, asi como poder desplazarse
en su entorno, que supone el reconocimiento de personas y objetos, la capacidad

para orientarse y comprender 0rdenes y poder ejecutar tareas sencillas.

Actividades instrumentales de la vida diaria: implica realizar actividades de
mayor complejidad; por lo tanto, es necesario una autonomia personal superior.
El individuo es capaz de tomar decisiones, realizar tareas domésticas (cocinar,
limpiar, planchar, etc.), desplazarse y orientarse fuera de su hogar y administrar
su casa Y bienes, asi como cuidar de los demas miembros de la familia.

Por otra parte, la dependencia puede clasificarse en:

Total, dependencia: en este tipo de dependencia hay una pérdida total de la
autonomia y, por lo tanto, se necesita indispensablemente de un cuidador para
cumplir con las actividades basicas de la vida diaria e instrumentales (14). Como
ejemplos se pueden citar los pacientes con cancer, VIH y enfermedades

neurologicas.
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Parcial dependencia: en este tipo de dependencia el individuo es capaz de
favorecer el autocuidado; pero necesita un cuidador que le proporcione apoyo y
acompafiamiento en algunas actividades instrumentales, en el proceso de la
enfermedad y en la asistencia a los servicios de salud. Como ejemplos se pueden
citar la hipertension, la diabetes mellitus y la enfermedad pulmonar obstructiva
cronica (p.32).

Por otro lado, Grau & Fernandez Hawrylac (2010) menciona que a causa de la
dependencia que existe puede originarse una rigidez en la interaccion familiar y
en la relacion familia-persona afectada debido a las dificultades de la familia
para cambiar su organizacion, especialmente, al cambiar de fase. Las coaliciones
y las exclusiones emocionales caben entenderse en términos de rigidez: el
cuidador primario y el enfermo desarrollan una relacion estrecha de la que los
restantes miembros quedan excluidos. En ocasiones esa relacion privilegiada es
resentida por algin otro familiar, como es el caso de los hermanos. También
aparece la sobreproteccion como respuesta en la que se exime al enfermo de
realizar cualquier tipo de esfuerzo, limitando su propia vida, lo que provoca
muchos conflictos durante el forcejeo de lo que puede y no puede hacer. El nifio
sobreprotegido puede darse cuenta de que ocupa un lugar privilegiado en la
familia, lo que confirma sus sentimientos de fragilidad y ansiedad respecto a su
supervivencia. Los padres podrian tener problemas para hablar con su hijo sobre

la enfermedad y los tratamientos. (p.207)

Ballesteros de Valderrama, Novoa Gomez, Mufioz, & Suarez (2006) en su
investigacion en familias con hijos afectados por malformaciones congénitas
afirma que es de suma importancia evaluar el impacto de la presencia de la
enfermedad y su tratamiento en la calidad de vida, que por ser un concepto
global que abarca diferentes dominios, ya que es un evento contextual y

multidimensional. Ademas, es muy importante atender la aparente minimizacion
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del impacto del diagnoéstico en la familia y para esto es necesario conformar un

equipo multidisciplinario.

De Leo6n Ojeda (2011) en su investigacion de la calidad de vida en nifios con
defectos cardiovasculares congénitos sefiala que la bioética debe ser un puente
entre la ciencia y el ser humano, para el cual es muy importante humanizar la
relacion entre los que poseen conocimientos medicos y el ser humano, fragil y
frecuentemente angustiado por la enfermedad. En pediatria la relacion médico
paciente adquiere una dimension especial por sus caracteristicas, el contexto
bioético y sus tres actores: médico-paciente y sociedad, el paciente es el nifio y
su familia ya que se considera dependiente. En ese sentido la relacion tripartita
médico- paciente (nifios)-padres donde los padres son los cuidadores sobre todo
en el nifio con enfermedades cronicas o defectos congénitos y sustentan su
calidad de vida. (p.11)

Padilla Rivas (2017) en su investiga investigacion aspectos bioéticos de la
calidad de vida en sindromes genéticos alude a que es imprescindible que los
profesionales conozcan como afecta la enfermedad a la familia, que sean
receptivos a sus preocupaciones y necesidades. Es decir es necesario atender al
binomio paciente- cuidador, como parte del tratamiento a la enfermedad por el
compromiso de la calidad de vida haciéndose necesario intervenir a este grupo
para promover su bienestar fisico, social y el emocional, disminuir la sobrecarga
y mejorar la calidad de vida asi consecuentemente mejorar la asistencia a los

menores enfermos (p.7).

2.10 Instituto de genética de la universidad mayor de San Andrés

En concordancia a las recomendaciones del Programa Multinacional de Genética de la
Organizacion de Estados Americanos, el Programa de Genética en Bolivia continuo sus
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esfuerzos hacia la creacion de tres centros de investigacion: el Instituto de Genética
Humana de la Universidad Mayor de San Andrés en La Paz, el Centro de Genética
Animal y Vegetal de Patacamaya del Ministerio de Asuntos Campesinos Yy
Agropecuarios en La Paz, y el Centro de Genética Vegetal de la Universidad Mayor de
San Simon en Cochabamba. (Genética, 2012, p.17)

En fecha 15 de junio de 1972, el Rector de la UMSA de ese periodo. Prof. Dr. Luis
Felipe Hartmann. Mediante la Resolucion del Honorable Consejo Universitario se crea
el Instituto de Genética Humana, que fue la base para el actual Instituto de Genética de
la Facultad de Medicina de la Universidad Mayor de San Andrés de La Paz, Bolivia.
(Genética, 2012, p.22)

A partir de 1975, el Instituto se fue prestigiando hasta transformarse en el primer Centro
de referencia a nivel nacional en el campo de la Genética y especialmente del

diagnostico de patologias de origen genético.

En 1979 luego del retorno del pais a un estado democrético y las universidades a un
pleno ejercicio de su autonomia, las autoridades universitarias recién elegidas,
decidieron disolver el CEPIC y que los Institutos creados en la época anterior, puedan
pasar a depender directamente de las Facultades respectivas, con el proposito también de
mejorar la integracion entre docencia y la investigacion durante las actividades

académicas. (Genética, 2012, p.23)

El Instituto de Genética pasé a depender de la Facultad de Medicina. Entre 1979 y 1999
el instituto se incorpord plenamente a las actividades de investigacion, docencia e
extension a la comunidad en el area de ciencias de la salud. Al mismo tiempo fue
modificando su estructura funcional de acuerdo a los requerimientos que surgian del

desarrollo de la Facultad y del suyo propio. Las Unidades que lo constituian eran:

50



Genética Médica, Citogenética, Genética de Poblaciones, Genética Bioguimica,

Genética de la Reproduccion, Genética Molecular, Genética e Inmunologia. (Genética,

2012, p.24)

A partir del afio 2000, se produce un esfuerzo de repensar el Instituto, que se plasma en

la redefinicion de sus objetivos de forma ampliada y determinacion clara de su vision y

mision.

Misién “Es un Instituto de Investigacion cientifica en salud genética a
nivel nacional con capacidad para planificar, ejecutar y evaluar
proyectos de investigacion y desarrollo tecnoldgico, socialmente
comprometida, que presta servicios docentes, asistenciales y de
laboratorio de alta especialidad y tecnologia avanzada”.

Vision “Ser un Centro de Referencia Nacional dotado de alta
calificacion profesional y tecnoldgica, capaz de estudiar evaluar e

investigar os problemas genéticos de la poblacion”. (Genética, 2012,
p.9)

2.10.1 Objetivos de institucion

Objetivo General

El Instituto de Genética de la Facultad de Medicina de la Universidad
Mayor de San Andrés, tiene como objetivo coadyuvar en la solucién
de los principales problemas de salud de nuestra poblacion
relacionado con la genética humana; proponiendo y/o implementando
acciones de Prevencion, Diagndéstico, Asesoramiento de entidades de

etiologia Genética y Congénita. Ademas de programas de docencia,
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investigacion y capacitacion en el area de competencia. (Genética,
2012, p.9)

Objetivos especificos

Consolidar el accionar de la investigacion en el Instituto de Genética
de la Facultad de Medicina de la Universidad Mayor de San Andrés
para cumplimiento de los procesos y procedimientos inherentes a toda
la actividad investigativa, con la finalidad de promover la produccion
y generacion de conocimiento cientifico y tecnoldgico, aumentar la
credibilidad, el prestigio y visibilidad a nivel nacional e internacional
a partir de una gestion eficaz de la informacién y el conocimiento.
Incrementar la cobertura de los diferentes servicios ofrecidos en el

instituto de genética.

Establecer y ejecutar programas de educacion continua, pre y post
gradual en el area de genetica, para la formacion de RR.HH.
altamente calificados, a fin de lograr un buen desempefio en el campo
de la docencia, la investigacion y servicios como centro de referencia
nacional. (Genética, 2012, p.10)

Hoy en dia el Instituto de Genética esta organizado en 3 areas: docencia, investigacion y
servicios. El &rea de servicios se encarga de brindar prevencion, diagndstico y

asesoramiento genético a la poblacion.
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2.10.2 Manual de funciones

Funciones del consejo técnico:

Evaluar y dictaminar los protocolos de investigacion de los
miembros del personal docente-administrativo del Instituto
para su aprobacion en el Consejo.

Elaborar y proponer la firma de convenios, acuerdos o
contratos con organismos intra y extra universitarios ante las
instancias correspondientes.

Evaluar periédicamente la marcha de las actividades
académicas y administrativas que se ejecutan en el Instituto.
Elaborar el presupuesto anual con base en los programas y
proyectos priorizados de acuerdo a los criterios aprobados por
cada unidad para ser presentadas ante las instancias
superiores.

Revisar y actualizar periédicamente las normas y reglamentos
del IG, como ser, el Reglamento Interno del Instituto y
Manual de Funciones o sus modificaciones para su
homologacion por el H.C. F.

Aprobar la publicacion y difusion de la produccion cientifica
generada en el Instituto.

Estudiar, revisar, aprobar los programas y proyectos de
investigacion, para su correspondiente homologacion ante las

instancias facultativas correspondientes.

2.10.3 Sistema de comunicaciones

El tipo de comunicacion es horizontal ya que ninguna decision se la toma el

director, todo se decide de forma conjunta en el consejo técnico. En cuanto a
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la secretaria y al portero tienen un tipo de comunicacion vertical ya que no

son parte del consejo técnico.

2.10.4 Recursos con los que cuenta la institucion

Infraestructura

El Instituto de Genética de la Facultad de Medicina de la Universidad Mayor de San
Andrés cuenta con un auditorio, con cuatro laboratorios, oficina de docentes, consultorio
de genética médica, las oficinas de direccion, almacén de reactivos, oficinas de

secretaria y porteria, la despensa y el consultorio.

Recursos econdmicos: Existe la coparticipacion gubernamental, el Instituto de Genética
de la Facultad de Medicina de la UMSA se sustenta con recursos econémicos del Tesoro

General de la Nacion, y también de los ingresos de los propios servicios que ofrecen.

Recursos materiales: se cuenta con maquinaria laboratorio, computadoras, en el

auditorio con data show y una laptop.

Recursos humanos: Existen 8 docente investigadores titulares y 9 administrativos.

2.10.5 Proyecto calidad de vida

La actual tesis es resultado del Proyecto de Investigacion “Calidad de vida en familias
con hijos afectados por malformaciones congénitas y/o enfermedades genéticas,
diagnosticados por valoracion clinica y laboratorio de citogenética. Instituto de
genética, UMSA. La paz, 2016-2017” aprobado por la HCF el afio 2016. El objetivo
principal de este fue “establecer la calidad de vida de las familias con hijo(s) afectados
por malformaciones congeénitas y/o enfermedades genéticas, diagnosticados por
valoracion clinica y laboratorio de citogenética” ademas de identificar las necesidades

médicas y psicologicas de las familias evaluadas para plantear la conformacion de un
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equipo interdisciplinario que desarrolle los aspectos fundamentales de la orientacién de

familias afectadas segln los resultados de la investigacion.

Recursos Humanos

Investigadora responsable: Dra. Jacqueline Cortes Gordillo

Equipo de Investigadores de Psicologia: (Psicéloga clinica) Ph.D.Sissi Ana
Miroslava Gryzbowski Gainza, Egr. Jhosett Adriana Hinojosa Espinoza, Egr. Lia
Patricia Vera Rivera

Equipo de co-investigadores de La Unidad de Genética Médica (Médicos
Geneticistas): Dr. Gonzalo Taboada LoOpez, Dra.Ximena Aguilar Mercado,
Dra.Beatriz Luna Barron, Dra. Ana Rada Tarifa, Dra. Erika Lafuente Alvarez y
MSc. Valeria Aillon Lopez

Equipo de investigadores de La Unidad de Citogenética (Medicos vy
bioquimicos).

Recursos Materiales

Encuesta (fotocopias)
1 grabadora reportera para las entrevistas
Computadora, impresora y material de escritorio del Area de Docencia para la

sistematizacion y analisis de datos.
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3 CAPITULO-II
METODOLOGIA

La presente investigacion asumio la investigacion cuantitativa y cualitativa para analizar
los dominios descritos por Rodriguez (2008) acerca de adaptacion psicoldgica a la
enfermedad y calidad de vida. Este es entendido aquel por el cual se “va a recolectar los
datos para probar hipotesis, con base en la medicion numérica y el analisis estadistico,
para establecer patrones de comportamiento y probar teorias” (Hernandez Sampieri,
2014).

3.1 TIPOS Y DISENO DE INVESTIGACION

El disefio de investigacidon es no experimental transaccional, puesto que no existira la
manipulacion de las variables adaptacién psicoldgica a la enfermedad y Calidad de vida
familiar, puesto que se pretende observar el fendmeno en su contexto natural y

recolectar los datos en un solo tiempo.

El tipo de investigacion es correlacional, se buscard la relacion de la variable
independiente, adaptacion psicologica a la enfermedad, y la variable dependiente,

calidad de vida familiar.

3.2 VARIABLES

La variable uno, adaptacion psicolégica a la enfermedad, serd entendida como un
equilibrio entre las demandas y expectativas planteadas por una malformacion congénita
y/o enfermedad genética ademéas de las capacidades del cuidador principal y los
miembros de la familia para responder a tales demandas. Asi la adaptacion a la

enfermedad cronica estd determinada por; las caracteristicas de la enfermedad, las
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caracteristicas del individuo, y el contexto general del sistema social donde se produce la
enfermedad del sujeto, todas estas caracteristicas pueden actuar facilitando o
entorpeciendo la adaptacion, la cual debe producirse tanto en la esfera fisica como en la
comportamental, emocional, cognitiva, interpersonal y social (Rodriguez Marin, Pastor,
& Lopez Roig, 1993).

La variable dos, calidad de vida familiar, se entiende por bienestar subjetivo y presencia
de indicadores objetivos de lo que en general se considera una “buena vida” al respecto,
del &mbito de calidad de vida en enfermedades crénicas Rodriguez (2008) menciona que
existe un acuerdo con otros autores al decir que calidad de vida es un constructo
multidisciplinario con al menos cuatro dominios: el estatus funcional, la presencia y
gravedad de sintomas relacionados con la enfermedad y con el tratamiento, el
funcionamiento psicolégico o adaptacion psicologica, y funcionamiento social
(adaptacion social). Pero “la calidad de vida de los pacientes depende, como se ve, de su
nivel de adaptacion a la enfermedad, al tratamiento y a los efectos de una y otro”

(Rodriguez Marin & Neipp Lépez, Manual de Psicologia Social de la Salud, 2008).

3.3 POBLACIONY MUESTRA

La poblacién que se usd para la presente investigacién son las familias con hijos
afectados por malformaciones congénitas y/o enfermedades genéticas, diagnosticados
por valoracién clinica y laboratorio de citogenética. Instituto de Genética, UMSA. La
Paz. Gestion 2017.

El universo fue de 39 familias derivadas al Programa de Apoyo Psicologico en el
Instituto de Genética de la UMSA, y una muestra de 22 familias diagnosticadas con un
hijo/a con una enfermedad genética o malformacion congeénita entre 0-18 afios de edad.
Asimismo, se asumio el tipo de muestreo no probabilistico ya que se plantea utilizar una

muestra intencional que cumpla con criterios de inclusion y exclusion.
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Los criterios de inclusion fueron:

e Familia con un hijo(a) o varios con un diagndstico de malformacién congénita
y/o enfermedad genética, realizado por el Laboratorio de Citogenética, del
Instituto de Genética de la UMSA

e Edad del o los hijos 0-18 afios de edad.

e Haber recibido el asesoramiento geneético respectivo por un médico genetista.

e Familia con 1 0 2 miembros como responsables principales o tutor de la persona
con la malformacién congénita y/o enfermedad genética.

e Los miembros responsables que estuvieron de acuerdo con el consentimiento
informado para participar de manera voluntaria en la investigacion que lo

constituira en la fuente principal de la informacion.

Los criterios de exclusion fueron:
e Familias con hijos afectados por otras enfermedades o con enfermedades

mentales discapacitantes.

3.4 TECNICAS E INSTRUMENTOS DE INVESTIGACION

Para la presente investigacion con base en los objetivos se utilizo para evaluar la calidad
de vida un formato de entrevista semiestructurada para el cuidador principal. Se realiz6
un procedimiento de validacion de instrumentos por juicio de expertos, a partir del cual
se definieron los items definitivos de la entrevista y las escalas correspondientes a los
distintos dominios definidos a continuacion.

1. Estatus funcional, tiene en cuenta la capacidad para desarrollar actividades
cotidianas de la cuidadora principal y los integrantes de la familia, a partir del

nacimiento del nifio o la nifia con la malformacioén.
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2. Gravedad de sintomas relacionados con la enfermedad y el tratamiento, como dolor,
malformaciones fisicas entre otros: Considera la forma como afecta directa o
indirectamente a la cuidadora principal y otros miembros de la familia.

3. Funcionamiento psicoldgico se evaluara el ajuste o adaptacion psicologica de la
cuidadora principal y los miembros de la familia a la situacion generada por la presencia
de un hijo con malformacion congénita. Incluye una escala de Bienestar psicologico de
la cuidadora principal.

4. Funcionamiento social incluye la evaluacion del ajuste o adaptacion social en las
actividades sociales y el rol que desempeiian los miembros de la familia en sus
diferentes &mbitos (laboral, escolar, comunitario, iglesia, entre otros). A continuacion, se
presentan los analisis estadisticos sobre la consistencia interna y fiabilidad de los
instrumentos de evaluacion de la calidad de vida en los dominios definidos, la escala
para los familiares y la escala sobre la calidad de la informacidon. Los resultados sobre
las correlaciones entre las subescalas del instrumento de calidad de vida para el cuidador
principal y entre éstas y la puntuacién total muestran valores estadisticamente
significativos para las relaciones entre cada una de las subescalas y el total, lo cual
indica alta consistencia interna del instrumento, andlisis que se complementa con las

correlaciones item-total y los coeficientes Alfa.

La “entrevista para el cuidador principal” que mide a ambas variables con base en los
dominios de calidad de vida descritos por Rodriguez (2008). En cuanto a la variable
dependiente, calidad de vida familiar, se tiene como objetivo interpretar la puntuacion
calidad de vida con las subescalas de la misma. Para la variable independiente se analiz

la relacion entre adaptacion a la enfermedad y calidad de vida familiar.

El ambiente en el cual se realizaron las entrevistas fue en un consultorio u otro ambiente
dentro del Instituto de Genética. Se buscé que sea un ambiente alumbrado, silencioso y
comodo, adecuado para realizar la entrevista. Para que de este modo proporcione al

cuidador principal la seguridad y privacidad necesaria para responder adecuadamente.
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Se aplico el Consentimiento Informado al responsable principal o tutor del(a) paciente
para posteriormente aplicar la Entrevista semiestructurada con preguntas abiertas y
cerradas al responsable principal o tutor que haya autorizado su participacion en el

estudio.

3.5 PROCEDIMIENTO

El procedimiento a seguir de la presente investigacion se realiz6 en dos fases, dado que
la captacion de familias, asesoramiento genético y consentimiento informado fue
realizada antes de la aplicacion del instrumento de acuerdo a lo estipulado en el Proyecto
Calidad de Vida.

e En la primera fase se realiz6 un primer contacto con las familias que se
encontraron motivadas a participar de la investigacién, este primer contacto fue
inmediatamente luego de haber recibido el asesoramiento genético, este fue
personalmente en la mayoria de los casos. Donde se informd al cuidador

principal los objetivos de la investigacion, y el procedimiento de la misma.

e Posteriormente se le aplicd el consentimiento informado para en una segunda
fase proceder a la aplicacion del instrumento de forma individual. Se acordd dos

citas semanales de acuerdo a la disponibilidad de las familias.

La segunda fase La aplicacion del instrumento tuvo una duracion aproximada de dos

sesiones, de una hora y media cada una.

e EIl instrumento estuvo formado por preguntas cerradas y semi estructuradas,
dividido en: estatus funcional 10 preguntas, gravedad de sintomas relacionados

con la malformacidn y el tratamiento 8 preguntas, funcionamiento psicolégico
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18 preguntas, funcionamiento social 13 preguntas y calidad de la informacion 4

preguntas.

e Durante estas entrevistas los familiares, si asi lo deseaban, podian hacer todas
las consultas y solicitar las aclaraciones que les preocupaban; de la misma
manera, tenian la oportunidad de hablar de cualquier otra situacion personal que
les preocupara y que podria estar relacionada con el tema de la enfermedad o

situacion familiar.

e Ademas, se les hacia saber que en caso de presentar dudas acerca del
diagndstico nosotros podriamos coordinar con el doctor genetista a cargo de la
familia, otra cita de asesoramiento genético para aclarar dudas acerca de la

enfermedad.

3.5.1 Ambiente
Las entrevistas fueron realizadas en el consultorio de genética médica
dentro del Instituto de Genética, ubicado en el piso 9 de la Facultad de
Medicina de la Universidad Mayor de San Andrés, el cual fue dispuesto
para las citas programadas con las familias que participaron de la

investigacion.
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4 CAPITULO-IV
PRESENTACION DE RESULTADOS

4.1 Relacién entre adaptacion psicoldgica y calidad de vida en familias con hijo(s)

afectados por malformaciones congénitas y/o enfermedades genéticas

Para el efecto, se considera la siguiente férmula estadistica del Coeficiente de

Correlacion de Pearson:

. n(E XN -(ZHED |
JpEX - (EX) i - (2F) ]

Donde:

r = Coeficiente de correlacion de Pearson.

¥ X = Sumatoria de los puntajes de la escala de adaptacion psicologica.

Y = Sumatoria de los puntajes de la Escala de calidad de vida en las familias.
2XY = Sumatoria de los productos (Adaptacion psicoldgica y calidad de vida).
n = NUmero de familias que fueron parte del estudio.

TX? = Sumatoria de los cuadrados de la variable X.

(£X)? = Cuadrado de la sumatoria de la variable X.

Ty? = Sumatoria de los cuadrados de la variable Y.

(XY)? = Cuadrado de la sumatoria de la variable Y.

Para afirmar que una variable esta relacionada con la otra, debe existir una alta
correlacion entre ellas. Por otra parte, para que la correlacion sea perfecta el
coeficiente de correlacion (r) debe tomar el valor de 1.

En la siguiente tabla se presenta en forma de sintesis los puntajes generales de las

dos variables:
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Tabla 1. Puntuaciones del Cuestionario Calidad de Vida

Adaptacion calidad de

Familia

psicologica vida
1 3,17 3,16
2 3,00 2,77
3 2,25 1,90
4 2,42 2,74
5 2,17 1,81
6 2,67 2,61
7 2,33 1,81
8 2,42 2,65
9 1,92 1,90
10 2,50 1,84
11 2,50 2,71
12 2,75 2,45
13 1,92 2,61
14 2,00 2,84
15 2,17 2,13
16 2,92 2,13
17 3,17 2,84
18 1,92 2,67
19 1,92 2,45
20 2,17 2,06
21 2,25 2,42
22 2,17 2,45




Tabla 2. estimadores para el coeficiente de correlacion de Pearson

Estimadores Valores
X = 52.67
XY = 52.96
XY = 128.03
n= 22

X% = 129.46
(EX)? = 277378
Ty = 130.79
EY) = 2 804.44
r= 0.3739

De acuerdo a los resultados obtenidos, se observa que existe un grado de

correlacion de 0,3739 entre las variables Adaptacion psicologica y Calidad de

vida en familias con hijo(s) afectados por malformaciones congénitas y/o

enfermedades genéticas, que se aproxima a una Correlacion positiva baja

(aquella que se encuentra ente 0.30 y 0.40).
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GRAFICO 1.
NUBE DE PUNTOS DE LAS VARIABLES ADAPTACION
PSICOLOGICA Y CALIDAD DE VIDA

Calidad de vida
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Como se observa en el grafico se demuestra la relacion positiva directamente
proporcional de la correlacion, aunque esta es débil (pendiente de la recta). Sin
embargo, se puede evidenciar que hay relacién entre ambas variables. Es decir,
se evidencia que entre mas adaptacion psicologica a la enfermedad existe
también maés la calidad de vida. Como afirman Rodriguez Marin & Neipp Lopez
(2008) “la calidad de vida depende, como se ve, de su nivel de adaptacion a la

enfermedad, al tratamiento y a los efectos de una y otra” (p.242).
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4.2 Descripcion de los tipos de familias con hijos afectados por malformaciones

congenitas y/o enfermedades genéticas que participaron en la investigacion

En este acapite se describe la estructura familiar de los nifios que contemplan una

malformacion congenita y/o enfermedad genética participantes de esta investigacion.
A los fines de este estudio se asume la siguiente clasificacion de la estructura familiar:

e Familia nuclear, aquella que estd compuesta por Padre, Madre e hijos.
e Familia extensa, la que esta constituida por Padre, Madre, hijos y otros familiares
como ser: abuelos, tios, etc.

e Familia monoparental, la que se constituye por uno de los padres y sus hijos.

Tabla 3. Tipos de familias en la investigacion

Tipo de familia

N %
Extendida 2 9,1%
Monoparental 3 13,6%
Nuclear 17 77,3%
Total 22 100,0%

Fuente: Elaboracion propia sobre la base de los instrumentos de

la investigacion.

De acuerdo a los datos de las familias entrevistadas, el tipo de familia nuclear es la que
tiene mayor representatividad con 17 casos de un total de 22. Solo existen 3 casos de

familias monoparentales y 2 de familias extendidas.

La distribucién del tipo de familia por diagnéstico de las 22 familias se puede apreciar

en la tabla a continuacion:
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Tabla 4. Tipos de familias y diagndéstico

Tipo de familia

Diagnostico Extendida Monoparental Nuclear Total
Discapacidad intelectual sindromatica 9.1% 9.1%
Displasia Campomeélica 4.5% 4.5%
Displasia 6sea en estudio 4.5% 4.5%
Sindrome de Freeman Sheldon 4.5% 4.5%
Osteocondrosis y displasia de cadera 4.5% 4.5%
Sindrome Adam Solin 4.5% 4.5%
Sindrome cromosdémico criptico 4.5% 4.5% 9.1%
Sindrome de Down 4.5% 4.5% 31.8% 40.9%
Sindrome de klinefelter 4.5% 4.5% 9.1%
Sindrome de Turner 9.1% 9.1%
Total general 9.1% 13.6% 77.3% 100.0%

Como puede apreciarse, los tipos de familia en su mayoria son nucleares; no obstante se

puede observar que en los casos que corresponden al Sindrome de Down (que llegan a

casi el 41 % de los diagnosticos) se tiene una frecuencia monoparental y una extendida.

Observandose también que existen mas familias con Hijos afectados por Sindrome de

Down.

Tabla 5. Cuidadores Principales

Cuidador Principal Padre Madre Otros
Sindrome de Down PCV-01-16

Sindrome de Down PCV-02-16

Sindrome de Down PCV-03-16 X
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Osteocondrodisplasia X
Displasia Campomélica X
Sindrome de Turner X

Sindrome de Freeman Sheldon X

X

Sindrome de Klinefelter

Sindrome de Down PCV-06-17 X
Sindrome de Down PCV-07-17

Sindrome de Turner PCV-08-17

Sindrome de Down PCV-09-17

Discapacidad Intelectual Sindromatica

Sindrome de Down PCV-1-01

Sindrome de Down PCV-1-02

Sindrome de Down PCV-1-03

X X X X X X X X

Sindrome de Klinefelter
Sindrome Cromosomico Criptico X
Sindrome de Adam Solin

Discapacidad Intelectual Sindromatica

Sindrome Cromosomico Criptico

X X X X

Displasia Osea en Estudio
Total 3 17 2

Porcentaje 13,63% 77,271% 9,09



Como se puede ver el 77.27% de las familias entrevistadas tiene como al cuidador
principal a la madre, siendo cuidador principal aquella persona responsable de los
cuidados bésicos que necesita el nifio/a afectado por la enfermedad. La labor del
cuidador de cualquier paciente con enfermedad cronica genera un gran impacto en las
diferentes dimensiones de la calidad de vida. Es por esto de suma importancia tomar en
cuenta la labor y estado psicologico del cuidador principal ya que es evidente que los
cuidadores tienen una interrupcion en su cuidado, que origina una disfuncion en su
calidad de vida, que debe evaluarse para lograr su propio bienestar, teniendo en cuenta
su responsabilidad a la hora de tomar decisiones frente al cuidado del familiar (Achury,
Castafio Riafio, Gbmez Rubiano, & Guevara Rodriguez, 2011,p.30) asi también afirma
Reyes Luna et al(2010) mencionando que la familia también se ve envuelta en una serie
de sentimientos ambivalentes ante un familiar enfermo, lo que en ocasiones lleva a la
mayoria de los familiares a alejarse de éste, evitando y delegando en algin otro
integrante la funcion de cuidador, que en la mayoria de las ocasiones son mujeres
(madre, hija o hermana), quienes a la vez se vuelven vulnerables fisica vy

emocionalmente. (p.112)

Por otro lado, los hermanos del paciente no deben pasar desapercibidos en ningun
momento del diagndstico y curso de la enfermedad, ya que el impacto de la enfermedad
también les afecta para ellos. Estos pueden vivenciar como todas las rutinas de su vida
son cambiadas sin motivo aparente, (puesto que los padres suelen evitar dar
explicaciones acerca de lo que esta sucediendo en la familia a causa de la enfermedad
con el fin de evitar mayores dafios), puede que no vean a sus padres y tampoco a su
hermano durante dias 0 semanas, pero saben que sus padres estan con su hermano,
mientras que ellos se quedan con algin familiar o amigo. Ademas, pueden recibir
explicaciones que no les terminan de convencer o gustar. En este sentido, es
fundamental que los hermanos reciban informacién clara, adaptada a su edad y sus
demandas, y que los padres sean conscientes de las necesidades y atencion que requieren

sus otros hijos (Pérez y Lanzarote, 2002).
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4.3 Caracteristicas de las malformaciones congénitas y / o enfermedades
genéticas
A continuacion, se desarrolla el objetivo de la caracterizacion de las malformaciones y/o

enfermedades genéticas.

GRAFICO 2.

TIPOS DE MALFORMACIONES Y/O ENFERMEDADES GENETICAS

Sindrome de Turner

Sindrome de klinefeltter

Sindrome de Down

Sindrome cromasamico criptico
Sindrome Adam Solin
Osteocondrosis y displasia de cadera
Friman Sheldon

Displasia dsea en estudio

Displasia Campomelica

Discapacidad intelectual sindrom atica

La afectacién con mayor porcentaje dentro de las familias entrevistadas en el Instituto de
Genética es el Sindrome de Down con casi el 41% de los casos, luego los otros casos
més frecuentes en el porcentaje con el 9% el Sindrome de Turner, de Klinefelter,

Sindrome cromosomico criptico y la discapacidad intelectual sindromatica.

De acuerdo a M. Sc. Ana Rada Tarifa, M.Sc. Gonzalo Taboada Lopez, M.Sc. Pilar

Navia Bueno, et. al. (2016), doctores del Instituto de Genética de la Universidad Mayor
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de San Andrés en una investigacion realizada en el Hospital de la Mujer de La Paz-
Bolivia, la trisomia 21 o Sindrome de Down puede diagnosticarse, al nacimiento por sus
rasgos dismorficos, que varian entre pacientes. Es la causa genética mas comdn de
discapacidad intelectual, y uno de los mejor estudiados genéticamente. (...) Ocurrieron
47.217 nacimientos en el Hospital de la Mujer durante el periodo de 2000-2011 y se
diagnosticaron 68 casos de Sindrome de Down, lo que representa una taza de
prevalencia global al nacimiento de 1,44 por mil nacidos vivos por tanto es la

cromosomopatia mas frecuente en nuestro pais. (p.5)

Tabla 6. Cuidados especiales que requieren los nifios.

N %
Asistir a controles por el endocrinélogo 1 4,5%
Aspirar flemas para evitar asfixia 1 4,5%
Ayudarlo a comer y vigilarlo 2 9,1%
Comida especial 1 4,5%
Control constante con nefroélogo, urdlogo 1 4,5%
Controles de pediatria, cardiologia, neurologia, 1 4,5%
fonoaudiologia y estimulacion
Fisioterapia 1 4,5%
Fisioterapia y controles con el cardidlogo y pediatra 3 13,6%
Fisioterapia, fonoaudiologia 2 9,1%
Fisioterapia, fonoaudiologia y psicomotricidad 1 4,5%
Fisioterapia, psicomotricidad, controles en neurologia 1 4,5%
Fonoaudiologia y controles médicos 2 9,1%
Las dos hijas mayores no pueden caminar. A los cuatro 1 4,5%
se les bafia y peina
Llevarlo porgue aun no puede caminar 1 4,5%
No dejarlo llorar y cuidados especiales 1 4,5%

71



Medicamentos para crisis nerviosa, tonicos y vitaminas 1 4,5%

No tiene cuidados especiales, lo ve normal 1 4,5%
22 100,0%

Segln la tabla 6 podemos ver que los cuidados “especiales” mas frecuentes (45,3%)
requeridos por los nifios son los de llevar a sus hijos a consultas con especialistas de

fisioterapia, fonoaudiologia, psicomotricidad y controles médicos en general.

Tabla 7. ¢ Estos cuidados afectan su cotidiano vivir?

N % N % N % N % N %

3. ¢Estos 9 40,9% 4 18,2% 6 27,3% 3 13,6% 22  100,0%
cuidados

interfieren

o0 limitan

su

cotidiano

vivir?

No hay en general un patrén comdn respecto a los cuidados especiales de los nifios o
nifias que padecen de algun tipo de malformaciones congénitas y / o enfermedades
genéticas. Sin embargo, el cuidado que contempla més porcentaje es el de llevarlos a los
controles con médicos especialistas como ser, a pediatria, al cardiélogo y a las sesiones

de terapias como ser fisioterapia, fonoaudiologia y psicomotricidad.

Todos estos cuidados especiales que necesitan los nifios y nifias afectados con algun tipo

de malformaciones congénitas y / o enfermedades genéticas afectan de gran manera el
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diario vivir de las familias de estos, ya que deben reestructurar las actividades para

responder a estas necesidades, lo cual consume gran parte de su tiempo y energias.

De acuerdo a lo que dice Reyes Luna et al (2010) una enfermedad cronica-degenerativa
amenaza inevitablemente las funciones organicas, sociales y emocionales del paciente,
con lo que definitivamente se modifica su vida y la de sus familiares. Al ponerse en
riesgo la vida del enfermo o enfrentar diferentes niveles de incapacidad, la familia debe
experimentar cambios y ajustes en sus actividades y funciones diarias que, si no son
favorables, llevaran a enfermar a los deméas familiares. (p.117) Y esto es lo que se
advirtié en el momento de realizar las entrevistas puesto que se percatd que la mayoria
de los cuidadores principales, es decir encargados del cuidado del hijo/a con enfermedad
genética o malformacion congénita son las madres quienes deben quedarse al cuidado de
los nifios y muchas veces dejar atrés sus otras obligaciones como madres, como esposas
y su autocuidado afectando de gran manera la funcionalidad del hogar. (Pérez y
Lanzarote, 2002)

En la tabla nmero 4 se puede observar que un 40% responde que estos cuidados
interfieren mucho en su cuidado vivir, siendo “mucho” el mayor puntaje que le pueden
dar a su nivel de afectacion, y un 18% responde que esto le afecta bastante. Es decir, un

59% de las familias mencionan que estos cuidados interfieren en su cotidiano vivir.

Tabla 8. Diagnostico de casos en familias monoparentales y extendidas

Joroba y Madre Monoparental = Peinar y bafar, llevarlo a la escuela
displasia de
cadera
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Sindrome de Madre Monoparental = Lleva  al fisioterapeuta, al

Down fonoaudidlogo, lleva y recoge del
colegio

Sindrome de Padre, Extendida Llevarlo al fisioterapeuta,

Klinefelter abuela fonoaudidlogo y psicélogo

Sindrome Madre Monoparental = Realiza todas las actividades de

cromosémico cuidado con la hija

criptico

Sindrome de Madre Extendida Lo asiste a todas las citas médicas

Down

Las familias no nucleares presentan un sistema de cuidados diferentes debido a la
ausencia de un de los progenitores. Es asi que en el cuadro anterior se hace descripcion
de las actividades especificas de estas familias y el tipo de malformaciones congénitas y
/ o0 enfermedades genéticas. Donde usualmente las madres se encargan de brindar estos

cuidados necesarios.

Tabla 9. Consecuencias actuales de la malformacion congénita y/o enfermedad
genética

Consecuencias de la malformacion Casos
Baja Estaturay peso 1
Baja estatura y problemasenel oido 1

Caminar y su aprendizaje 1

Cdlicos y Estrabismo 1
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Columna, corazén y cabeza
Corazon, ojos y cambios hormonales
Deformacion de sus extremidades

Delicado del corazon, columna vy

rifones

Esperando Diagnostico del médico

especialista

Infertilidad, problemas de corazon y

rifiones

Su vista y no puede hablar

No habla y no camina

No habla y tiene discapacidad mental

No puede respirar, alimentacién por

sonda

No sabe muy bien las consecuencias

actuales

Problemas de los rifiones, huesos
débiles

Problemas respiratorios

Enfermedades en los rifiones vy

corazon
Ninguna por ahora

Total

22
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Las consecuencias de las malformaciones congénitas y / o enfermedades genéticas son
muy particulares en cada caso, por lo mismo no existe una consecuencia general. Asi se
puede observar que se tiene desde problemas en el corazén o rifiones hasta la baja

estatura, problemas de vision y 6seos.

Tabla 10. Consecuencias futuras de las malformaciones congénitas y / o

enfermedades genéticas.

Alérgico a la anestesia 1 4,5%
Deformidad 1 4,5%
Desarrollo de extremidades mas largos 1 4,5%
Dialisis y osteoporosis 1 4,5%
Infertilidad 1 4,5%
Miedo a que el hijo se vuelva delincuente 1 4,5%
No hable bien y dificultades en el corazén 1 4,5%
No poder caminar, en los estudios y 1 4,5%

musculatura

No pueda hablar bien 2 9,1%
Poca esperanza de vida 2 9,1%
Problemas cardiacos 1 4,5%
Problemas de vista, escoliosis y caries 1 4,5%
Retraso mental 1 4,5%
Tratamiento constante 1 4,5%
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AUn no sabe 5 22,7%
No respondio 1 4,5%

Total 22 100,0%

Se observa que 5 personas que representan el 22.7% de la participacion porcentual
indica no saber aln cuales seran las consecuencias a futuro. Luego de ello lo que mas les
preocupa es que la esperanza de vida reducida de sus hijos. También gracias a las
entrevistas se pudio constatar que las familias pedian otra sesion de asesoramiento
genético para despejar dudas que estos tenian respecto a la enfermedad de su hijo. Como
se puede observar en la tabla 11, en la pregunta que mencionaba si tenian inquietudes
que deseaban preguntar acerca de la enfermedad de su hijo/a 50% de las familias
entrevistadas respondieron “mucho”, siendo esta la calificacion maxima en la escala, y
un 22,7% contesto que “bastante”. Es decir, el 70% de las familias entrevistadas

tuvieron inquietudes que les gustaria preguntar acerca de la enfermedad.

Tabla 11. Calidad de la informacién sobre la malformacion congénita y/o

enfermedad genética

N N N % N % N %
¢ Tiene 11 50,0% 5 22,7% 5 22,7% 1 45% 22  100,0%
inquietudes
que le
gustaria
preguntar?
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En la tabla 11 podemos evidenciar que el 70% de las familias entrevistadas tienen
inquietudes que les gustaria preguntar acerca de la enfermedad del hijo afectado por una
enfermedad genética y/o malformacion congeénita, esta cifra es alarmante ya que se sabe
que la falta de informacion respecto a los procedimientos médicos y la propia
enfermedad pueden ocasionar falta de apego al tratamiento por ende una disminucién en
la calidad de vida del enfermo. (Garcia Fernandez, Arzate Diaz, & Bailon Martinez,
2008)

4.4 Grado de adaptacion psicoldgica a la enfermedad por parte de las familias.

En este acapite se desarrolla el objetivo que indaga el grado de adaptacion psicoldgica a
la enfermedad por parte de las familias con hijos afectados por malformaciones
congeénitas y / o enfermedades genéticas por lo que se describen todas preguntas que la

determinan.

Tabla 12. Grado general de afectacion psicoldgica

1.Estoy 1 2 3 4
desanimado/a
22, 7% 31,8% 18,2% 27,3% 45,5%
acerca del futuro
2. Me siento | 1 2 3 4
nervioso/a 227%  273%  40,9% 9,1% 50,0%
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3. Me siento

culpable

4. Me siento

tranquilo en paz

5. Mi nivel de
tension y
preocupacion  ha
aumentado

6. Me he sentido
triste y
abandonado/a

7. Mi relacién con
Dios me ha
fortalecido

8. Responsabilizo
a mi pareja de la
malformacion
congenita ylo
enfermedad

genética

9. Siento que mi
vida tiene un
proposito especial
desde el
nacimiento de mi

hijo/a

36,4%

31,8%

22,7%

54,5%

13,6%

90,9%

4,5%

27,3%

22,1%

13,6%

9,1%

9,1%

4,5%

0,0%

3
22,71%
2
31,8%

3

40,9%

27,3%

45,5%

0,0%

81,8%

13,6%

13,6%

22,7%

9,1%

31,8%

4,5%

13,6%

36,3%

54,5%

63,6%

36,4%

22,7%

4,5%

4,5%
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10. Siento wuna 4 3 2 1

relacion mas
. 45% 4 5% 22.7% 68,2% 9,0%
cercana con mi
hijo/a
11. He tenido 1 2 3 4
dificultades con el
_ 36,4% 22, 7% 27.3% 13,6% 40,9%
sueno
12. He tenido 1 2 3 4
dificultades en la
) » 63,6% 9,1% 18,2% 9,1% 27,3%
alimentacion
32,93

Como se puede observar en la tabla 12, donde agrupamos las preguntas analizadas, que
se encuentran dirigidas a valorar las manifestaciones sométicas de perturbaciones
psicoldgicas, como ser el cansancio, la pérdida de apetito, suefio y también el estado de
animo y mecanismos de afrontamiento de los cuidadores principales. Podemos
visibilizar que las preguntas con un puntaje mas alto (puntajes 1-4) son las que se ven
menos adaptadas a la enfermedad, y en base a la pregunta el porcentaje de cuidadores
principales que manifiestan la presencia de ciertos comportamientos o estados de animo
negativos varian, por lo que es necesario promediar cuantos cuidadores principales son
los que se encuentran con mas afectacion en esta area. Es asi que se obtuvo que un
32,93% de cuidadores principales quienes estan atravesando dificultades en su
adaptacion a la enfermedad. Entonces podemos inferir que la mayoria de cuidadores
principales estan usando de forma positiva sus mecanismos de afrontamiento,
ayudandolos a adaptarse a la enfermedad de sus hijos. Lo cual es sumamente positivo

para la adaptacion familiar y del mismo nifio afectado.
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GRAFICO 3.
.SE HA ALTERADO EL ESTADO DE ANIMO DE LOS MIEMBROS DE
SU FAMILIA?

30% Si

80% 77,3%

T0%

0%

50%

No
aoy 22, 7%
20% -

10%

Si

Se percibe que ante la pregunta realizada a las 22 familias entrevistadas acerca de si los
estados de &nimo de los miembros de su familia se han visto alterados, 17 familias es
decir el 77,3% indican que hubo una alteracion del estado del animo de los integrantes
de su familia a raiz de la presencia de enfermedades genéticas y/o malformaciones
congénitas en uno de sus hijos. Tomando en cuenta que la mayoria de las familias
entrevistadas son familias nucleares, podemos decir que esto quiere decir que los padres
y hermanos fueron los principales afectados por la enfermedad, asi como menciona

Pérez y Lanzarote (2002).
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Las siguientes preguntas tienen como finalidad determinar el grado de afectacion en las
familias.

GRAFICO 4.
GRADO DE AFECTACION AL PADRE
40,0% 36,4%
35,0%
30,0%
25,0% 22, 7%
20,0% 18.2%
13,6%
15,0%
9,1%
10,0%
5,0% I
0,0%
0.0% —
Mucho Bastante Regular Un poco Nada NR

El grafico muestra presencia de afectacion severa en los padres, en la categoria Mucho
se ubican el 36,4% lo cual representa ocho casos de 22. En la suma de Mucho y Bastante
se tiene mas del 45 % de los casos; en cambio, Un poco y Nada llegan a acumular un
poco mas del 36 % de las respuestas. Por lo tanto, se puede inferir que gran parte de los

padres entrevistados se ven afectados en demasia por la enfermedad de sus hijos.
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GRAFICO 5.
GRADO DE AFECTACION A LA MADRE

50.0% 45,5%
45,0%
40,0%

35.0%

30,0%

25,0% 22T

20,0%

13,6%
15.0%
9,1% 9,1%

10,0%

5,05

0.0%

Mucho Bastante Un poco Nada NR

En cuanto se refiere a las madres, se evidencia que la afectacion es mayor que en la de
los padres. Asi lo muestran los porcentajes obtenidos en las diferentes categorias. La
suma de las opciones Mucho y Bastante sobrepasa el 68% mostrando que las madres que
la mayoria son cuidadoras principales como se expuso en la tabla 3 se encuentran muy
afectadas por la enfermedad genética y/o malformacidn congénita de sus hijos. Dato que
se debe tomar mucha importancia a la hora de realizar un apoyo psicologico a estas
familias como mencionan las investigaciones acerca de enfermedades cronicas. (Achury,
Castafio Riafio, Gémez Rubiano, & Guevara Rodriguez, 2011) (Ballesteros de
Valderrama, Novoa Gomez, Mufioz, & Suarez, 2006) (De Leon Ojeda, 2011) (Flores-
Arizmendi KA, 2014)
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Tabla 13. Manifestaciones de los cambios en la madre

Manifestaciones N %
Abandono el hogar 1 4,5%
Se duerme en el trabajo 1 4,5%
Irritable, agresiva, ansiosa y 1 4,5%
depresiva

Maés nerviosa y grita mucho 1 4,5%
Mas sensible y preocupada 1 4,5%
Paso por una crisis nerviosa 1 4,5%
Desesperacion 2 9,1%
Se deprime, reniega 2 9,1%
Irritable y empeoro comunicacion 2 9,1%
Mas irritable 3 13,6%
N.R. 7 31,8%
TOTAL 22 100,0%

La manifestacion mas frecuente en el cambio de comportamientos en las madres es la
irritabilidad, la misma que se presenta acompariada de otras manifestaciones negativas
como laira, el nerviosismo, la depresion, la desesperacion, deterioro de la comunicacion
con el esposo y/o el entorno familiar. Manifestaciones negativas para el entorno y la
calidad de vida familiar. Se puede inferir que estas reacciones son negativas debido a la
sobrecarga de tareas como madre y cuidadora principal, lo cual afecta directamente en el
estado animico y comportamientos de la misma, como se afirma en las investigaciones
de Gutiérrez Fonseca, (2013) y Garcia Calvente, Mateo Rodriguez, & Maroto Navarro
(2004).
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Tabla 14. Manifestaciones de los cambios en el padre

Manifestaciones N %
Abandono el hogar con sus hijos 1 4,5%
Ansiedad y evita comunicarse con 1 4,5%
familia

Asumid el problema 2 9,1%
Evita hablar y estar en casa 2 9,1%
Indiferente, evasivo, agresivo 1 4,5%
Irritable y no siempre ayuda 2 9,1%
Mal humor, discute 1 4,5%
Mas atento 2 9,1%
N.R. 10 45,5%
TOTAL 22 100,0%

Respecto a los padres, se observan actitudes de abandono del hogar, evitar comunicarse
a través de la indiferencia y comportamientos irritables en respuesta a la enfermedad de
su hijo. Como menciona Rodriguez Marin & Neipp LoOpez (2008) estas actitudes
evitativas son respuestas emocionales ante la enfermedad ya que creen que no pueden
hacer nada para cambiar la situacion y esta es una estrategia de afrontamiento normal en
un comienzo ya que podria ayudar a la adaptacion, pero si estas actitudes contintan
podrian afectar su adaptacion y calidad de vida. (p.244) al mismo tiempo se puede
observar que cuatro padres tuvieron manifestaciones positivas ante la enfermedad
asumiendo el problema y comportdndose mas atentos ante la situacion que vive la

familia.
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Tabla 15. Temor a nuevos embarazos

Categoria N %
Mucho 7 31,8%
Bastante 7 31,8%
Un poco 2 9,1%
Nada 5 22,7%
N.R. 1 4,5%
TOTAL 22 100,0%

A raiz de la presencia de enfermedades genéticas y / 0 malformaciones congeénitas en

uno o en los hijos, 63% de las familias entrevistadas muestran temor ante un nuevo

embarazo debido a la dificultad que esto implica para ellos. Como sabemos el temor y la

culpa son las principales reacciones ante la presencia de una enfermedad de este tipo.

Tabla 16. A partir del nacimiento de su nifio/a ¢ A cambiado la relacion de pareja?

Categoria N %
Mucho 6 27,3%
Bastante 4 18,2%
Un poco 6 27,3%
Nada 5 22,7%
N.R. 1 4,5%
TOTAL 22 100,0%
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El 45 % de las familias entrevistadas mencionan que hubo un cambio en la relacion de
pareja a partir del nacimiento de un nifio/a con una enfermedad genética y/o
malformacion congénita, inclusive hubo abandono de los hijos dejandoles con la pareja

en ambos sexos como se puede observar en las tablas N: 13 y 14.

Tabla 17. En las Gltimas cuatro semanas: ¢ Se siente desanimado respecto al futuro?

Categoria N %
Mucho 6 27,3%
Bastante 4 18,2%
Un poco 7 31,8%
Nada 5 22,7%
TOTAL 22 100,0%

Las familias que se sintieron desanimadas respecto al futuro entre la categoria Mucho y
Bastante suman mas del 45 %, lo cual demuestra que casi la mitad de las familias estaba
pasando por un momento de tristeza por el golpe emocional que conlleva la enfermedad

lo cual también afecto su estado de animo.

Tabla 18. En las tltimas cuatro semanas: ¢se sintidé nervioso?

Categoria N %
Mucho 2 9,1%
Bastante 9 40,9%
Un poco 6 27,3%
Nada 5 22,7%
TOTAL 22 100,0%
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En relacién al sentimiento de nerviosismo que se manifiesta en los padres a raiz de las
diferentes actividades y cuidados de los hijos. La mitad, 50% de las entrevistas
efectuadas indican que hay grados elevados de este sentimiento los cuales se agrupan en
las categorias Mucho y Bastante. También se puede atribuir el mismo al golpe

emocional del diagndstico genético previa a la entrevista realizada.

Tabla 19. En las Gltimas cuatro semanas: Sentimiento de culpabilidad

Categoria N %
Mucho 3 13,6%
Bastante 5 22,7%
Un poco 6 27,3%
Nada 8 36,4%
TOTAL 22 100,0%

También se observa porcentajes significativos en cuanto al sentimiento de culpabilidad
por parte de los padres y madres. En las categorias de Mucho y Bastante se suman mas
del 36% de las respuestas obtenidas. Se sabe que la culpabilidad es muy frecuente en los
sentimientos que enfrentan las familias que reciben un diagnostico de una enfermedad
genética y/o malformacién congénita debido a que muchas veces se busca a un
“culpable” con la premisa de que muchos piensan que estas enfermedades son
hereditarias, por lo que buscan en la pareja un antecedente familiar, aunque se conoce
que muchas veces esta culpa recae sobre las madres. (Suarez Obando, Ordofiez, &
Macheta, 2009)
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Tabla 20. En las Gltimas cuatro semanas: Sentimiento de tranquilidad

Categoria N %
Mucho 3 13,6%
Bastante 7 31,8%
Un poco 5 22,7%
Nada 7 31,8%
TOTAL 22 100,0%

Para el sentimiento de tranquilidad, casi el 32% de los padres y/o madres de la entrevista

indican que no se sienten tranquilos, lo cual corresponde a 7 de 22 respuestas. Al otro

extremo 10 respuestas que equivalen al 45%, las cuales se ubican en las categorias de

Mucho y Bastante dicen que se sienten tranquilos. Por lo que deberia tomarse en cuenta

que este sentimiento de intranquilidad es una respuesta emocional en las familias y se

podria traducir en ansiedad una fase por la que pasan las personas que estan en camino a

la adaptacion a la enfermedad. (Suarez Obando, Ordofiez, & Macheta, 2009) (Garcia

Fernandez, Arzate Diaz, & Bailon Martinez, 2008)

Tabla 21. En las ultimas cuatro semanas: Nivel de tension y preocupacion se

incrementd
Categoria N %
Mucho 5 22,7%
Bastante 9 40,9%
Un poco 3 13,6%
Nada 5 22,7%
TOTAL 22 100,0%

A consecuencia de las afectaciones que tienen los hijos mas del 60% de las respuestas

indica que hubo un incremento en la tensién y preocupacién de las familias

entrevistadas, la cual se puede inferir que es a causa de la confirmacion del diagnostico y
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el asesoramiento genético realizado previa a la entrevista. Y estas son reacciones

“normales” frente al impacto de la enfermedad. (Suarez Obando, Ordofiez, & Macheta,

2009)

Tabla 22. En las ultimas cuatro semanas: Sentimiento de tristeza y abandono

Categoria N %
Mucho 2 9,1%
Bastante 6 27,3%
Un poco 2 9,1%
Nada 12 54,5%
TOTAL 22 100,0%

Los padres y madres, 36% del total, también indican que hay presencia de sentimientos

de abandono y tristeza en las Ultimas cuatro semanas previas a la entrevista, este tiempo

también resulta coincidir con la espera del diagndstico y el asesoramiento genético que

se brinda a las familias. Y puede tomarse como sentimientos ‘“normales” dentro del

duelo ante la enfermedad de uno de sus hijos.

Tabla 23. En las ultimas cuatro semanas: ¢su relacién con Dios fue fortalecida?

Categoria N %
Mucho 7 31,8%
Bastante 10 45,5%
Un poco 2 9,1%
Nada 3 13,6%
TOTAL 22 100,0%
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Para 17 familias de las 22 entrevistadas que significa mas del 77% responden que su
relacion con Dios se ha visto fortalecida lo cual nos demuestra que las familias estan
buscando recursos para lograrse adaptar a la enfermedad, algunas investigaciones hablan
de la importancia de mantener la fe para mejorar la resiliencia en momentos criticos. Y
este resultado muestra que un mecanismo de afrontamiento muy usado en las familias

entrevistadas es el aferrarse a la fe.

Tabla 24. En las ultimas cuatro semanas: Responsabilizar a la pareja de la

malformacion congénita y/o enfermedad genética

Categoria N %
Mucho 1 4,5%
Bastante -

Un poco 1 4,5%
Nada 20 90,9%
TOTAL 22 100,0%

De acuerdo a las respuestas que el 91% de las familias, aseguran no responsabilizar a sus
parejas por la enfermedad genética y/o malformacion congeénita. Actitud bastante
positiva ya que al tratarse de enfermedades muchas veces hereditarias es importante no
culpabilizar a nadie para poder mantener un ambiente saludable en la familia. (Suarez
Obando, Ordofiez, & Macheta, 2009)
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Tabla 25. En las dltimas cuatro semanas Sentir que la vida tiene un propdsito

especial, desde el nacimiento de su hijo/a.

Categoria N %
Mucho 13 59,1%
Bastante 8 36,4%
Un poco -

Nada 1 4,5%
TOTAL 22 100,0%

En base a esta pregunta casi un 96% de las respuestas afirman que los cuidadores

principales sienten que su vida adquirié un nuevo proposito desde el nacimiento de sus

hijos, resultado bastante alentador ya que la motivacion de los cuidadores principales es

muy importante para asegurar la calidad de vida de los hijos afectados.

Tabla 26. En las Gltimas cuatro semanas: Senti una relacion mas cercana con el

%

68,2%
22,7%
4,5%
4,5%

hijo/a
Categoria N
Mucho 15
Bastante 5
Un poco 1
Nada 1
TOTAL 22

100,0%

La presencia de malformaciones congeénitas y / o enfermedades genéticas en uno de sus

hijos/as provoca un sentimiento de cercania entre progenitores e hijos/as. Alcanzando

mas de un 90% de cuidadores principales y familias con este sentimiento positivo.
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Tabla 27. En las Ultimas cuatro semanas: tuvo dificultades con el suefo

Categoria N %
Mucho 3 13,6%
Bastante 6 27,3%
Un poco 5 22,7%
Nada 8 36,4%
TOTAL 22 100,0%

Existen problemas de conciliacion del suefio, en nueve casos de 22 se ubican en las

categorias de Mucho y bastante, teniendo un porcentaje agregado de mas del 40%.Lo

cual es una cantidad preocupante ya que significa que estos se verian bastante afectados

psicoldgicamente por la enfermedad genética y/o malformacién congénita de sus hijos,

afectando directamente a la calidad de vida del cuidador principal. (Garcia Calvente,
Mateo Rodriguez, & Maroto Navarro, 2004)

Tabla 28. En las ultimas cuatro semanas tuvo dificultades en la alimentacién

Categoria N %
Mucho 2 9,1%
Bastante 4 18,2%
Un poco 2 9,1%
Nada 14 63,6%
TOTAL 22 100,0%

Las respuestas sefialan que solo 27,3% de las familias tienen dificultades en su

alimentacion lo cual puede indicar que existe bastante ansiedad en estos. Dos se ubican

en la categoria Mucho y cuatro en la categoria Bastante.
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4.5 Alteracion de la calidad de vida de las familias con hijos afectados por

malformaciones y/o enfermedades congénitas

En este acapite se desarrolla el objetivo de describir los aspectos y la alteracion de la

calidad de vida de las familias con hijos afectados por malformaciones congénitas y/o

enfermedades genéticas. Este aspecto se lo muestra en forma conjunta para cada uno de

los items de la escala que mide las categorias de alteracion en la calidad de vida de las

familias de nifios/as con presencia de malformaciones congénitas y / o enfermedades

genéticas en uno de sus hijos.

GRAFICO 6.
ALTERACION DE LA CALIDAD DE VIDA
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Debido a que se trata de variables de orden cualitativo, la cual estd jerarquizada en
cuatro opciones, no se puede determinar un unico ndmero que muestre el nivel
alcanzado, ya que eso corresponde al orden de las mediciones cuantitativas. No obstante,
se puede determinar una tendencia, en funcién de las respuestas obtenidas y su

respectiva codificacion.

En ese sentido, de la escala consultada se ha disgregado las que corresponden a aspectos
positivos como, por ejemplo: manifestaciones de apoyo de amigos, familia y del equipo
médico, mejora en la comunicacion familiar y distribucion de actividades justa etc. Por
otra parte, aspectos negativos como: rechazo de algunos familiares a la condicién del
hijo afectado, el cuidador principal tuvo que cambiar de trabajo, la familia se ha aislado
de sus entornos sociales, los hermanos tuvieron que faltar a clases, le preocupa o
incomoda que cambiaran sus actividades cotidianas etc. Asi el grafico 6 indica una
valoracién méas favorable hacia los aspectos positivos (representados por las barras
verdes), que obtiene mayores porcentajes en las categorias Mucho y Bastante. En
cambio, en la valoracion negativa, hay mayor porcentaje en la categoria Nada, por lo que
se indica que la presencia de malformaciones congénitas y / o enfermedades geneticas en
uno de sus hijos son asumidas por los padres con una valoracion psicoldgica mas

positiva que negativa, esto para el grupo que particip6 en la investigacion.
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5 CAPITULO-V
CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES

5.1 CONCLUSIONES
De acuerdo a la investigacién realizada, la presente investigacion permite llegar a las

siguientes conclusiones:

» El analisis estadistico que se realizd para establecer la relacion entre adaptacion
psicoldgica a la enfermedad y la calidad de vida en familias con hijos afectados
por malformaciones congénitas y/o unas enfermedades genéticas, ha permitido
afirmar la hipétesis planteada en el presente estudio, lo que implica que existe
relacion positiva entre la adaptacion psicoldgica a la enfermedad y la calidad de
vida, ademas se demostré que esta es directamente proporcional. Por tanto, se
puede concluir que las familias con hijos afectados con una enfermedad genética
y/o malformacion congénita que se adaptan a la enfermedad tendran una buena

calidad de vida.

» Como se pudo evidenciar los tipos de familias que participaron en esta
investigacion, la mayoria un 77,3% se tratan de familias nucleares, es decir
conformada por padre, madre e hijos. Solo un 13% se tratan de familias
monoparentales, es decir que el hijo/a vive con solo uno de los padres, y un 9%

son familias extendidas, viven con otros familiares ademas de los padres.

Respecto a quien se encarga de asumir la responsabilidad, dar respuestas a todas
las necesidades basicas del hijo, ademas de los “cuidados especiales”, dirigidos a
responder a las necesidades que surgen por la enfermedad genética y/o
malformacion congénita como ser asistir a los controles médicos 0 a sesiones de
estimulacion generalmente son las madres, un 77,27% de las familias
entrevistadas, una de las principales razones se debe a que los padres son los

principales proveedores econdmicamente ademas de la concepcidn social de que
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la mujer estd mas preparada que el hombre para asumir el cuidado de un hijo
como afirman Padilla Rivas (2017) y Garcia Calvente, Mateo Rodriguez, &
Maroto Navarro (2004). A pesar de que las cuidadoras principales son las
madres, los padres se encargan de participar en las actividades de que haceres del

hogar en su tiempo libre o fines de semana.

Cabe mencionar que 59% de las cuidadoras principales sefialan que estos
cuidados limitan o interfieren mucho y bastante en su cotidiano vivir y al 54,5%
le preocupa o incomoda que cambiara su rutina cotidiana esto se debe a que al
ser las Unicas responsables de los cuidados ademas de estar asumiendo otras
obligaciones como madres, esposas y su autocuidado, lo que puede afectar la
funcionalidad del hogar y una disminucién de su calidad de vida, puesto que su
jornada de trabajo no tiene principio ni fin, lo cual de no ser mas equitativo
podria ocasionar cuadros de ansiedad y depresion ademas de una disminucién en
la calidad de vida del hijo afectado e incluso de la familia. (Garcia Calvente,
Mateo Rodriguez, & Maroto Navarro, 2004) (Lanzarote Fernandez & Torrado
Val, 2009)

Referente a las caracteristicas de las enfermedades genéticas con las que las
familias se enfrentan el mayor porcentaje es el Sindrome de Down con casi el
41% de los casos, luego los otros casos mas frecuentes en el porcentaje con el
9% el Sindrome de Turner, de Klinefelter, Sindrome cromosémico criptico y la

discapacidad intelectual sindromatica.

De acuerdo a M. Sc. Ana Rada Tarifa, M.Sc. Gonzalo Taboada Lopez, M.Sc.
Pilar Navia Bueno, et. al. (2016), doctores del Instituto de Genética de la
Universidad Mayor de San Andrés en una investigacion realizada en el Hospital
de la Mujer de La Paz-Bolivia, la trisomia 21 o Sindrome de Down puede
diagnosticarse, al nacimiento por sus rasgos dismorficos, que varian entre

pacientes. Es la causa genética mas comun de discapacidad intelectual, y uno de
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los mejor estudiados genéticamente. (...) Ocurrieron 47.217 nacimientos en el
Hospital de la Mujer durante el periodo de 2000-2011 y se diagnosticaron 68
casos de Sindrome de Down, lo que representa una taza de prevalencia global al
nacimiento de 1,44 por mil nacidos vivos por tanto es la cromosomopatia méas

frecuente en nuestro pais. (p.5)

Hoy en dia, en Bolivia existen asociaciones como Aywifia y Fusindo, quienes se
dedican a apoyar, acompafar, informar, asesorar y capacitar a padres de familia o
tutores para que promuevan el desarrollo integral de personas con Sindrome de
Down, a manera de generar que adquieran independencia e inclusion en la
sociedad. Por lo tanto, las familias con hijos que tienen esta condicion tienen mas
posibilidades para poder adaptarse a la enfermedad a diferencia de otras
enfermedades que poseen poca informacion y apoyo social. (Ruiz, Guia de apoyo

psicoldgico para enfermedades raras, 2009)

En los casos que se traten de enfermedades genéticas y/o malformaciones
congénitas, no comunes o poco frecuentes y por lo tanto mas dificiles de
diagnosticar, a diferencia del sindrome de Down, los pacientes obtienen poca
informacion y la dispersion geografica genera aislamientos de estas familias, en
consecuencia, estas sufren sentimientos de incertidumbre, desamparo, angustia y
otras manifestaciones psicolédgicas. (Ruiz, Guia de apoyo psicologico para
enfermedades raras, 2009) Por esto es muy importante tomar atencién a las dudas
e inquietudes de las familias ante la enfermedad. En la presente investigacion
70% de las familias indicaron que tienen dudas sobre la enfermedad que les
gustaria preguntar, incluso después de ya haber recibido el asesoramiento
genético después del diagnostico de la enfermedad. Es por esto que es importante
la presencia de un psicologo clinico que funcione como un puente de
comunicacion entre el médico genetista y la familia, el cual, a partir de utilizar
técnicas de empatia, contencion y psicoeducacion para favorecer el apego al

tratamiento, también se encarga de facilitar a la comunicacion para absolver

98



dudas con los médicos genetistas. (Garcia Fernandez, Arzate Diaz, & Bailon
Martinez, 2008)

Respecto a la adaptacion psicoldgica en enfermedades crénicas, estas generan
gue los pacientes y familiares se encuentren afectados por el tiempo de inicio, la
severidad de la enfermedad, su duracion y complicaciones, asi como por los
soportes sociales disponibles y los métodos para enfrentar la enfermedad como

menciona Gryzbowski Gainza & Alvarez Cérdova (2011).

Realizando un promedio entre las manifestaciones de mas afectacion en la
adaptacion a la enfermedad se obtuvo que un 32,93% de cuidadores principales
estan atravesando dificultades en su adaptacion a la enfermedad. Entonces
podemos inferir que la mayoria de cuidadores principales estan usando de forma
positiva sus mecanismos de afrontamiento, ayudandolos a adaptarse a la
enfermedad de sus hijos. Lo cual es sumamente positivo para la adaptacion

familiar y del mismo nifio afectado.

Aun asi, no se puede ignorar a las familias que necesitan ajustarse a las
caracteristicas de la enfermedad en sus diferentes fases (diagndstico y
tratamiento) reorganizarse en cuanto a roles, resolucion de problemas y
estrategias afectivas para poder enfrentar determinado tipo de incapacidad e
incertidumbre, que ocasionan estrés y cambios en su vida, tienen que decidir
cuanto tiempo van a dedicarle al cuidado del afectado y hacer espacio para sus
necesidades. (Grau & Fernandez Hawrylac, 2010) Para poder afrontar estos
sentimientos y manifestaciones negativas pero comunes ante el diagnostico de
una enfermedad genética y/o malformacién congénita y a sus consecuencias €s
necesario un apoyo psicoldgico que ayude a llevar de forma adecuada el proceso
de adaptacion psicologica a la enfermedad. (Ruiz, Guia de apoyo psicolégico

para enfermedades raras, 2009)
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Segun las respuestas mas llamativas dentro de la adaptacion psicoldgica a la
enfermedad es alarmante que el 77% de las familias entrevistadas mencionaron
que existen alteraciones en el estado de animo en los miembros de sus familias
tras la llegada del hijo afectado con una enfermedad genética y/o malformacion
genética, asi también el 68% de las madres y 45% de padres mencionan sentir
que se han sentido muy alterados en su estado de &nimo. Por lo tanto, podemos
inferir que las personas mas afectadas tras la llegada de un hijo con una
enfermedad genética y/o enfermedad congénita son las madres quienes a su vez
son cuidadoras principales. Presentando cambios negativos en sus
comportamientos mostrandose irritables, nerviosas y depresivas que de acuerdo a
Epperson citado por Garcia F. (2008) por lo regular, los miembros de las familias

afectadas experimentan estos sentimientos antes de obtener el equilibrio.

También se manifestd en 63% de familias que reportaron sentir temor ante
nuevos embarazos, 45% se sintieron desanimados frente al futuro, 50% se
sintieron nerviosos, 36% sintio culpa, 54% se sintieron intranquilos, 60% sintio
que se incrementd la tension y preocupacion, 36% sintio tristeza, 40% tuvo
problemas de suefio y 27% presento dificultades de alimentacion. Todas estas
manifestaciones emocionales son frecuentes y propias del proceso de adaptacion
tras recibir el diagnostico. Estas manifestaciones son muy importantes ya que
empujan al enfermo y a su familia a tomar conciencia de la persistencia de la
situacién y su necesidad de aceptarla y adaptarse a ella. (Rodriguez Marin &
Neipp Lopez, Manual de Psicologia Social de la Salud, 2008) También un 45%
de las familias afirmaron sentir que la relacién con su familia cambio de acuerdo
a la literatura el proceso de adaptacion conlleva un desgaste que puede
desencadenar en situaciones de conflicto y que se desintegre el nlcleo familiar.

(Ruiz, Guia de apoyo psicolégico para enfermedades raras, 2009)

Por otro lado también se observaron pautas funcionales que mejoran la respuesta

a la adaptacion en la investigacion realizada, la cual incrementa la sensacion de
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dominio para controlar el dolor y sufrimiento estas manifestaciones son sentir
que su relacién con Dios se ha fortalecido (77%), ha sentido que su vida tiene un
nuevo propoésito (96%), sintio mas cercania con su hijo afectado (90%) y no
responsabiliza a su pareja de la enfermedad genética y/o malformacion
congeénita. (Garcia Ferndndez, Arzate Diaz, & Bailon Martinez, 2008)

Es importante tomar en cuenta que los pacientes y sus familias crean una relacion
de confianza con el psicologo clinico, dejando siempre una puerta abierta luego
de haber recibido el apoyo psicolégico, lo cual es de vital importancia para
mejorar sus estrategias de afrontamiento y adaptacion.

Respecto a la alteracion de la calidad de vida de las familias con un hijo afectado
por una enfermedad genética y/o malformacion congénita, la escala consultada
indica una valoracion mas favorable hacia los aspectos positivos como, por
ejemplo: manifestaciones de apoyo de amigos, familia y del equipo médico,
mejora en la comunicacion familiar y distribucion de actividades justa etc. El
entorno social y la accion de los servicios publicos (sanitarios, educativos y de
servicio social) y los que ofrece la sociedad civil (ocio, asociaciones) crean un
clima que cambia los sentimientos de impotencia de la familia, lo cual contribuye
a una buena calidad de vida (Grau & Fernandez Hawrylac, 2010) En general los
resultados cuantitativos no muestran una alteracién significativa en la calidad de
vida de las familias entrevistadas. Pero no se debe desatender a ese 27% que
muestra una calidad de vida afectada. Y para estas familias es importante el
apoyo psicoldgico que facilita el proceso de cambio que supone la enfermedad
crénica y minimizar el impacto emocional para reducir el riesgo de

consecuencias psicopatologicas.
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5.2 RECOMENDACIONES

» Se sugiere realizar un proceso de intervencion psicoterapéutica en las familias
que reciben un diagnostico de enfermedades genéticas y/o malformaciones
congenitas, de baja prevalencia, ya que es favorable realizar charlas informativas,
0 grupos de apoyo con la presencia del equipo multidisciplinario, el cual informe
y absuelva dudas referentes al proceso de apoyo que brinda la institucion. Y

ofrezca un espacio para disminuir el aislamiento y falta de informacién.

» Se recomienda, en el Instituto de Genética de la Universidad Mayor de San
Andrés, incluir un psicologo dentro del personal en salud debido a las
necesidades halladas en la presente investigacion, respecto a la adaptacion a la
enfermedad y la calidad de vida de las familias y cémo esto repercute en la
mejora o deterioro de la condicién de los nifios que las padecen, convirtiéndose

en un problema de salud.

» Se sugiere generar otras investigaciones en otros centros de diagnostico de
malformaciones congénitas y/o enfermedades genéticas, relacionadas con las
familias con diferentes enfermedades congénitas, con la finalidad de crear
conciencia acerca de las consecuencias de estas en la calidad de vida de los

cuidadores principales y sus repercusiones.

» A nivel metodologico, es provechoso ampliar mas estudios en otros
departamentos de Bolivia que permitan la generalizacion y se constituyan en
propuestas ante instituciones gubernamentales para el desarrollo de politicas en

este grupo de poblacion vulnerable.

» Se recomienda utilizar la presente investigacion para impulsar posteriores

investigaciones en el campo de la psicologia de enlace en enfermedades
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genéticas y/o malformaciones congénitas. Con el trabajo conjunto del equipo
interdisciplinario/multidisciplinario para individualizar la atencién médica que

debe dirigirse al logro de objetivos que perciban la salud como un concepto
integral.
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