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Patologias de baja prevalencia
en contexto social:
Analisis teorico introductorio

Low prevalence pathologies in social context:
Theoretic introductory analyzes

Juan R Coca
Social Research Unit about Health and Rare Diseases

GIR Trans-REAL lab. Universidad de Valladolid, Spain

Las enfermedades de baja prevalencia se han convertido en uno de los
nuevos retos sociales. La investigacion social no puede obviar esta realidad y debe
enfrentarse a este complejo entorno social y biomédico. Decimos que la realidad
de las patologias raras es compleja a causa de la gran cantidad de enfermedades
que se encuentran dentro de este gran cajon de las enfermedades de baja
prevalencia, de la diversidad de sintomas y efectos, de las carencias de
tratamientos, de los problemas en el diagndstico, de la complejidad en las
interacciones moleculares de nuestro organismo, de las consecuencias
psicosociales, del impacto social y educativo, etc.

Actualmente parece que existen entre 6.000 y 8.000 enfermedades raras
(ER), aunque esta cifra podria estar bastante infravalorada segin cémo se cuente
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las enfermedades (Berman, 2015). Muchas de ellas tienen una designacion no
formal y presentan dificultades para su diagndstico (Pelentsov et al., 2015), unido
a la dificultad de conocer todos los casos existentes, puesto que no se notifican,
no se diagnostican o se diagnostican de manera errénea cierto porcentaje de casos
(Berman, 2015). Todo ello implica la existencia de un componente de exclusion
preocupante a nivel social y biomédico en las personas y familias afectadas. De
hecho, las personas muy enfermas o con patologias muy complejas pueden llegar
a pasar una gran parte de su vida en hospitales haciendo que se vean limitadas sus
vivencias, sus relaciones sociales, etc. (Band, 2014). Por otro lado, sabemos que
algunas ER tienen componente epigenético o estan relacionadas con genes
reguladores (Nguyen, 2017), también sabemos que existe una estrecha relacion
entre la epigenética y nuestro medio ambiente (Su y Chiang, 2015). Por lo tanto,
y a la espera de incrementar nuestro conocimiento sobre estas cuestiones,
podriamos inferir que, en principio, las ER también podrian estar vinculadas a
un problema de inequidad social. Recuérdese que el concepto de inequidad social
se entiende como la diferencia en educacién, estatus ocupacional, clase social e
ingresos. Estas diferencias sociales estan relacionadas con la exposicion a
sustancias potencialmente patoldgicas (radén, NO,, SO,, componentes organicos
volatiles, etc.) y, por ende, vinculadas también a la posibilidad de verse afectado
por patologias respiratorias, epidérmicas, tumores, etc. (Heinrich et al., 2000)

La realidad social que estan conformando las ER, a su vez, depende
estrechamente de nuestra propia configuracion genética. Aproximadamente, el
80% de las enfermedades raras son precisamente genéticas. Como es obvio, ello
no quiere decir que todas las ER sean genéticas. No obstante, la caracterizacion
de la enfermedad por los medios de comunicacién (cuando se exponen sus
efectos sociales) la relaciona con la degeneracidn, con su caracter genético, su
ausencia de cura y la valora como una patologia devastadora (Sanchez y Mercado,
2014). Esto podria traer consigo que para la ciudadania, las ER se relacionasen

con mutaciones y con la genética, casi de manera exclusiva.

La realidad biomédica nos muestra que existen numerosas patologias
relacionadas con agentes infectivos que tampoco pueden ser olvidadas (priones,
poliomielitis, leishmaniasis, etc.). De hecho, Jules Berman (2015) nos advierte
que un elevado porcentaje de las patologias humanas que presentan una etiologia
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desconocida (es decir, que no sabemos cual es la causa de las mismas) pueden

tener una etiologia infecciosa.

LA TRANSFORMACION DEL SELF

El conocimiento biologico que hemos ido adquiriendo en los Gltimos
afios, y en especial el genético, esta transformando el conocimiento no soélo en la
propia biologia, sino también en la medicina, en la enfermeria e incluso en la
sociologia.

George Herbert Mead (1934) en su afamado texto Mind, Self and Society
desarrolla el concepto de self que podriamos definirlo como la autoconciencia
que el ser humano tiene de si mismo. Esta concepcion de uno mismo que toda
persona posee sera basica para la estructuracion de la sociedad y para que cada
persona tome su lugar en ella. En este sentido Mead afirma que el desarrollo del
self es evolutivo y esta condicionado por el propio proceso de socializacion. Es
decir, las actitudes que las demas personas, los grupos sociales o la sociedad en su
conjunto toman hacia una persona determinada formaran parte de la experiencia
vivida de esa persona y conformaran su propio self. A lo largo de la vida las
personas van organizando las actitudes sociales, las cuales terminan siendo una
pauta sistémica de la conducta social. Trasciende Mead, con esta concepcion
sociologica del self, la idea psicoldgica de este mismo concepto donde se parte de
una interpretacion individual y aislada, algo asi como una entidad que puede
existir por si misma (Sanchez, 1994). Ahora bien, el conocimiento genético nos
esta mostrando que Mead tenia parte de razon pero sin dejar a un lado, como el
hizo, el self bio-psiquico.

La genética nos ha mostrado que nuestra constitucién humana se debe,
en buena medida, al ADN que tenemos en nuestras células, a su posterior
transcripcion a ARN y su traduccion a proteinas. Este ADN estara compuesto
por una secuencia de genes (la menor entidad bioldgica con informacién) cuyo
conjunto se denomina genotipo. Es decir, el genotipo es la composicion genética
del ser humano. Estos genes van a interaccionar con el medio ambiente que les
rodea condicionando los rasgos observables de los humanos: el denominado
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fenotipo. Actualmente sabemos que la secuencia de ADN puede verse alterada
debido a diversos tipos de mutaciones. Estas alteraciones pueden clasificarse en
funcion de la cantidad de material genético afectado. Hablamos entonces de
mutaciones genéticas (las que afectan a genes concretos) y las cromosomicas (las
cuales han sido detectadas cuando el material genético esta compactado en los
cromosomas). Las mutaciones genéticas pueden implicar la pérdida de una
funcion, la nulidad de un gen, la supresidn, etc. Las mutaciones cromosdmicas
también pueden ser puntuales, generar la inversion de un segmento del
cromosoma, la deleccion, la traslocacion (cambio de lugar) de una parte de un
cromosoma o modificaciones en las estructuras de los cromosomas. Todas estas
alteraciones pueden traer consigo, cuando son efectivas y, por ende, no son
neutras, un sinnimero de patologias. Algunos ejemplos de esto son la Hemofilia
A, ocasionada por una mutacion en el gen que codifica el factor de coagulacion
sanguinea VIII. Otro ejemplo es la Distrofia muscular de Duchenne debida
fundamentalmente a delecciones en el gen DMD. También podemos mencionar
el Sindrome de Edward que consiste en una trisomia del cromosoma 18.

La genética, con su avance y con el paso del tiempo, se ha convertido en
un elemento definitorio de la cultura occidental. De hecho, es comin que el
término ADN se utilice en el lenguaje coloquial como sinénimo de ser (Mestres,
2012). Su impacto social lo comprobamos en, por ejemplo, la difusion de los
memes como elemento basico de transmision de informacion. Recuérdese que
Dennet (1999) en La peligrosa idea de Darwin expuso la exitosa analogia entre la
entidad basica funcional de transmisién de informacion bioldgica, el gen (gene en
inglés), y la entidad basica funcional de transmision de informacion cultural, el
meme. Otro ejemplo lo encontramos en la consideracion que se le dio al gen
FOXP2 como determinante del lenguaje humano (Agusti et al., 2012). De hecho,
Schreiweis et al. (2014) sustituyeron dos aminoacidos en el gen FOXP2 de raton
(Foxp2”m) y ello trajo consigo una alteracion en el circuito corteza cerebral y los
ganglios basales. De hecho parece que esta modificacion genera cambios en el
sistema corticoestriatal, relacionado con el aprendizaje procesual y declarativo v,
por tanto, con la rapidez y desarrollo del lenguaje. Por otro lado, Castrodeza
(2009) y Moya (2011) nos indican que el conocimiento de nuestro genoma nos
abre una puerta a lo inefable, a aquello que no podemos afirmar sobre el ser
humano y que esta inserto en el propio genoma.
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BI10OSOCIALIDAD

La importancia social de la genética nos lleva a preguntar si se podria
producir un resurgir del determinismo en manos de la genética. Machado ez al.
(2017) nos advierten de los peligros de estigmatizar, discriminar o excluir a
determinadas personas o comportamientos en funcién de los tipos de genes que
alguien posea. Algo que ya habia indicado previamente Rabinow (2010) al indicar
que la nueva genética permitira reconstruir la sociedad de una manera mas
efectiva que la disciplina de la fisica (tan relevante en los comienzos de la
modernidad), porque se integrara en el tejido social al nivel mas intimo y
profundo. De ahi que este autor hable de biosocialidad como una zona de
interaccion entre lo social y lo bioldgico. Esta biosocialidad esta generando
transformaciones en la politica y en la ciudadania generando nuevas narrativas y
significaciones en los cuales el control y el poder social se reconfiguran a través
de una hermenéutica biosocial.

La biosocialidad de la que estamos hablando esta hermanada con la
identificacién de problemas genéticos y de los riesgos de manifestar determinadas
patologias. Esta deteccion suele provenir de algin tipo de analisis genético. La
informacién contenida en él trae consigo un cambio en el comportamiento
social. De hecho, diversos estudios (entre los que se encuentra este mismo libro)
muestran que el conocimiento genético transforma el foco de la culpa y lo resitda
en nuestro interior (Mendes, 2007). Es decir, normalmente cuando se produce un
tipo de patologia (a menudo infecciosa) las personas afectadas colocan la causa en
el exterior, fuera de ellas. En cambio, cuando se realiza un analisis genético o uno
de los descendientes presenta una patologia de baja prevalencia, la causa se
incorpora y para a ser considerada como un problema propio. De ahi que puede
emerger cierta culpabilizacion tecnocientifica en los progenitores al preguntarse
st es culpa suya que su descendiente se encuentre aquejado de una determinada
patologia genética. Clarke (2016) nos muestra que existe una relaciéon compleja
entre la causa genética, la culpa y el estigma en las afecciones genéticas. Por un
lado se puede producir cierta exculpacion al comprobar que no es una patologia
fruto de un agente infeccioso, con el consiguiente estigma que ello implica. Por
otro, y en sentido contrario, el establecimiento de una causa genética puede
conllevar ante un posible prondstico peor. Se ha descubierto, nos dice Angus
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Clarke (2016), que el modo de herencia de un determinado trastorno tiene un
gran impacto en los sentimientos de culpa. Por ejemplo, las mujeres portadoras
de trastornos ligados al sexo se sienten mas culpables que las portadoras de
mutaciones en los trastornos autos4micos.

Esta realidad social necesita de un mayor estudio para ampliar el
conocimiento social sobre este proceso y estudiar como seria posible transformar
este fendmeno en un proceso psicosocial menos dafiino al de la autoculpabilidad.
El conocimiento de nuestra informacion genética también posibilita una
adecuada gestion de nuestra vida, puesto que facilita una prevencion de posibles
manifestaciones de la patologia o una reducciéon del impacto de esta tltima
(Mendes, 2007). Cuando conocemos nuestras posibilidades futuras somos capaces
de desarrollar comportamientos o artefactos que reduzcan las posibilidades de un
suceso negativo. Por todo lo dicho, la culpa opera como condicionante
psicosocial de la biosocialidad de las personas afectadas.

En relacién con la culpa nos encontramos con otro elemento importante
y también de corte psicosocial: la autoconcepcion de ser raro (el caracter de
raridad). Este elemento opera como opuesto al de normalidad generando una
presion en las familias y personas afectadas. Ello hace que en diversos trabajos se
pudiese comprobar la necesidad de bisqueda de la “normalidad” en las personas
afectadas. Por eso los pacientes necesitan relacionarse con los demads sin ser
identificados con un diagndstico, ser tratado como uno mas y también se ha
podido comprobar la existencia a la hora de balancear la diferencia y la igualdad
(von der Lippe et al., 2017).

En este contexto nos preguntamos si seria necesario afiadir a las futuras
investigaciones, la implicacion que tiene en el tejido social la denominada
epifanizacién del cuerpo (Maffesoli, 2001):

"En efecto, es interesante hacer notar que la exacerbacién del
cuerpo, el juego de las apariencias, la teatralidad que induce no es en
absoluto individualista sino que tiende, por el contrario, a favorecer
la absorcién en un amplio cuerpo colectivo. Las multiples tribus

deportivas, sexuales, musicales, naturistas, etcétera, se basan
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esencialmente en la epifanizacion del cuerpo y de los sentidos que
son celebrados por ellos" (p. 167).

Este fenémeno social de cierta divinizacion de lo corporal esta inmerso
en la existencia de un modelo estético de sustitucion de la realidad unido a un
segundo modelo de sustitucion de la realidad elaborado por la propia tecnologia
(Roche, 2009). Ambos modelos, los cuales pueden operar conjuntamente,
diluyen nuestro entorno social en una especie de contextura imaginaria donde la
irrealidad, lo superficial y lo virtual se hipertrofia en un proceso social en el que
el propio self se transforma en un marco de convivencia liquido y evanescente.
Por ello, la patologia de baja prevalencia, pese a que presenta un componente de
dolor, sufrimiento y de diversidad de lo humano, (afiadido al componente de
exclusion) es resignificado por la colectividad en base a los modelos de
sustitucion de la realidad de los que hablamos. Uno de los posibles ejemplos
paradigmaticos de esto lo encontramos en las narraciones de las familias afectadas
por la acondroplasia. Ellas nos muestran que la sociedad interpreta a las personas
con esta patologia como si fuesen “enanos” de un circo o de una pelicula,
mostrando como la imagen superficial opera reduciendo la realidad de esos
pacientes a un mero imaginario.

En este simulacro de lo evanescente, como resulta evidente, también
intervienen los medios de comunicacion. Sanchez Castillo (2012) estudiando las
imagenes en articulos de medios de comunicacién ha comprobado que
predominan aquellas escenas done las personas afectadas (directa o
indirectamente) estan acompafiadas de representantes institucionales o de
fundaciones y asociaciones. Para este autor, la presencia de estos organismos
podria llegar a ocultar la problematica fundamental: la defensa y los derechos de
los pacientes y sus familias, las técnicas de diagnostico, investigacion biomédica,
etc. Bafion (2007) analiza los procesos de deslegitimacion a los que se ven
sometidas las asociaciones de personas afectadas por ER y cémo se estructura
parte de este simulacro teatral en el que también intervienen intencionalmente
los afectados. Este simulacro, ademas, también supone -en ocasiones- que la
persona afectada por una enfermedad rara parece convertirse en un mero
término médico “raro”: una deleccién en un gen, una mutacion del gen AKT1,

malformaciones congénitas, etc. Un término tecnocientifico que pareciera
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suplantar al nombre. El self, por tanto, es interpretado socialmente como un gen
metafdrico que logra absorber cualquier otra posible realidad humana.

Esta sociohermenéutica de las personas afectadas por ER nos ayuda a
comprender que la sustitucion de la realidad a la que nos hemos conducido
colectivamente estd generando consecuencias que superan, con mucho, el
contexto médico y transitan por todo el tejido social. De ahi la necesidad de
tender puentes entre las diversas disciplinas del conocimiento que permitan
devolverles el nombre a las personas afectadas por ER y que éstas puedan ser
tratadas en un contexto social de diversidad. Segin podremos ir viendo en las
paginas siguientes, ante la existencia de estos “personajes” sociales los pacientes
desean dejar de ser parte de ese teatro del absurdo y reinsertarse en la sociedad,
ser tratados como uno mas y que la propia sociedad asuma la existencia de
diversidad sin que ello suponga la exclusién o discriminacién.
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Resumen: Este trabajo tiene como objetivo conocer la realidad social de las personas y
familias afectadas por enfermedades raras. Se ha realizado un estudio cualitativo basado en
entrevistas. Con la informacion de los entrevistados se ha hecho un andlisis del contenido y del
discurso de las respuestas. Los datos obtenidos nos muestran que las personas afectadas por
las ER generan un contexto de gran sufrimiento, de exclusién y marginacion social. Ademas de
la urgente necesidad de incrementar la investigaciéon biomédica, los informantes nos indican
también que es sumamente importante introducir apoyo de psicologos y trabajadores sociales.
Por otro lado, es importante en trabajo educativo para minimizar los procesos de marginacién

y exclusién social.

Palabras claves: Sociedad, Exclusion, Sufrimiento, Investigacion cualitativa, Comprension.

Abstract: This work aims to know the social reality of people and families affected by rare
diseases. A qualitative study based on interviews has been carried out. With the information of
the interviewees, it has been made an analysis of the content and the discourse of the answers.

The data obtained shows us that the people affected by the RE generate a context of great
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suffering, exclusion and social marginalization. In addition to the urgent need to increase
biomedical research, informants also tell us that it is extremely important to introduce support
from psychologists and social workers. On the other hand, it is important in educational work

to minimize the processes of marginalization and social exclusion.

Keywords: Society, Exclusion, Suffering, Qualitative research, Comprehension.

INTRODUCCION

El conocimiento social de las Enfermedades Raras (ER) en el territorio
espafiol es todavia reducido. Esto se debe, en parte, a que las ER generan un
proceso muy complejo y diversificado dentro del sistema social lo que implica
que su analisis presente ciertas complicaciones y que los estudios cuantitativos no
muestren todas las aristas de esta realidad social. Las problematicas sociales que
viven los pacientes y las familias seran diferentes en funcion del tipo de patologia
que les afecte. Por otro lado, aproximarse a la realidad social de las familias
supone ahondar, por lo menos en parte, en el conocimiento biomédico de un
complejo fendmeno socio-sanitario altamente relacionado con la genética y sobre
el que pesa el lastre de la falta de conocimiento. Posada et al. (2008) hacen
referencia que al menos el 75% de las ER tendrian origen genético. Esta cifra la
incrementan Slade et al. (2018) y hablan de que un 80% de las ER son genéticas y
el 75% afectan a nifios pequefios.

Por otro lado, las enfermedades con baja prevalencia se diferencian de las
enfermedades comunes y, por ende, necesitan ser comprendidas desde esa
diversidad. Berman (2015) establece seis observaciones que ayudan a diferenciar
las enfermedades comunes de las raras:

1. Afectan a la poblacién mas joven, tal y como ya vimos.

2. Suelen tener un patrdn de herencia mendeliano.
3. Suelen presentarse en forma de sindromes que afectan a diferentes
drganos o sistemas del cuerpo.

4. Los factores ambientales son causantes en mucha menor medida de las
patologias raras que de las comunes.
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5. Como resulta evidente, la prevalencia en las ER (de ahi su nombre) es
mucho menor.

6. Existen muchas mas ER que comunes.

Con estas observaciones podemos darnos cuenta del grado de
complejidad que muestran estas patologias y, por ende, de la complejidad
diagnostica. Lo cual hace que cualquier actuacion en este sentido sea bienvenida.
Como indican Posada et al. (2008) presentan un curso clinico crénico (en muchos
casos), son debilitantes con el paso del tiempo, aunque también es necesario
indicar, como hacen Posada et al. (2008) que existen ER que son compatibles con
una calidad de vida aceptable. No obstante, no podemos dejar de mostrar que la
vida de las personas con ER se ve mermada en tiempo, calidad, etc.

Esta realidad implica la necesidad de una investigacion que se ve
condicionada por el actual sistema de produccién biocientifico. Como es bien
sabido las empresas farmacéuticas suelen centrar su interés en una o pocas
patologias y, como es propio de una empresa, busca maximizar beneficios a
través de la investigacion en firmacos que afecten a un mayor nimero de
personas. Ekins (2017) considera que es necesario cambiar este enfoque. Los
pacientes y los investigadores deberian estar mas cerca para poder establecer
procesos colaborativos donde se trasladaria el conocimiento de las etapas
preclinica a la clinica entre las empresas que trabajarian en red. Esta propuesta es
enormemente sugerente pero presenta un problematica a la hora de investigar
sobre los productos, establecer el beneficio econdmico de los mismos, asi como
su futura comercializacion. No es el momento de tratar este aspecto, pero
convendria estudiar posibles vias de transformacion en este sentido.

Las ER estan rodeadas de una gran complejidad empresarial, biomédica,
ética, psicologica, educativa y familiar. Necesitamos, por tanto, estudiar mas a
fondo los elementos y los sistemas que interactian entre si. Ademas, también es
fundamental comprender la realidad social de las personas afectadas. Ello
implica, a nuestro juicio, cambiar el foco de analisis de la realidad de las personas
afectadas por las ER y acercarse a procesos de estudios mas hermenéuticos y
comprensivos. Los estudios descriptivos son una potente ayuda que permite
conocer algunos determinantes sociales. Ahora, la realidad social de las personas
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afectadas necesita de un conocimiento mas profundo de todos los factores
implicados. Partiendo de esta premisa comprensiva, en este trabajo hemos optado
por una herramienta de analisis que permita la mayor comprension posible de
este complejo fenémeno social.

OBJETIVOS

En este trabajo se ha realizado un estudio comprensivo de la realidad
social de las personas afectadas directa o indirectamente por las ER. En base a
esto, los objetivos de esta investigacion son:

- Comprender los condicionantes sociales de las personas afectadas por las
ER en su relacion con otras personas del sistema social.

- Ahondar en la percepcion preliminar que las personas afectadas por las
ER tienen del apoyo obtenido del sistema médico.

- Conocer el impacto que la ER ha generado en su vida cotidiana y los
efectos consiguientes a tal impacto.

METODOLOGIA

Se difundid por internet un cuestionario semiestructurado anénimo, con
preguntas cualitativas abiertas y sin posibilidad de que una misma IP pudiese
contestar dos veces el cuestionario. Para ello empleamos la plataforma
LimeSurvey la cual es una aplicacion de software libre que permite la realizacion
de cuestionarios, entrevistas o encuestas en linea. El lenguaje de programacion de
esta plataforma esta escrito en PHP y que utiliza bases de datos tales como

MySQL, PostgreSQL o MSSQL.

Como el objetivo de este trabajo de investigacion es el de realizar un
analisis prospectivo de la realidad social de las enfermedades social, se ha tomado
la opcién de establecer un muestreo lo mas aleatorio posible siendo consciente
que este tipo de muestreo permite que cada unidad del universo de poblacion
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tenga la misma probabilidad de aparecer en la muestra (Bergua, 2011). Ahora
bien somos conscientes también que la aleatoriedad se reduce por los procesos de
difusion del cuestionario y por el hecho de que el propio cuestionario se realizase
a través de internet. Este tipo de muestreo aleatorio surge de un enfoque de corte
positivista y cuantitativo. En cambio el muestreo cualitativo se basa en procesos
de invitacién a participar en un estudio y sigue principios claramente diferentes
de los anteriores (Martinez-Salgado, 2012).

“Cada unidad -o conjunto de unidades- es cuidadosa e
intencionalmente seleccionada por sus posibilidades de ofrecer
informacién profunda y detallada sobre el asunto de interés para la
investigacion. De ahi que a este procedimiento se le conozca como
muestreo selectivo, de juicio o intencional. El interés fundamental
no es aqui la mediciodn, sino la comprension de los fenémenos y los
procesos sociales en toda su complejidad” (Martinez-Salgado, 2012,
p.614-615).

Siguiendo esta tipologia muestral, aunque con el ideal de muestreo lo
mas aleatorio posible, hemos optado por solicitar ayuda a las asociaciones
espafiolas relacionadas con las enfermedades raras, asi como a la Federacién
Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER). Con su ayuda nos ha sido posible

obtener la informacién que aqui analizamos.

El periodo de obtencion de informacion en las entrevistas en linea fue de
enero de 2018 hasta marzo del 2018. Una vez finalizado el plazo, las entrevistas se
analizaron empleando el software de analisis cualitativo QDAMiner. Procesamos
los datos realizando inicialmente un analisis del contenido basandonos en
términos con relevancia epistémica (seleccion del discurso lexical; aquellas
estructuras que conforman el Iéxico de un discurso) o, si se prefiere, no teniendo
en cuenta las “formas funcionales” del discurso (Cabrera, 1992). Tras el analisis
del contenido realizamos un anilisis del discurso estableciendo para ello un
conjunto de categorias que nos permitan estudiar la significacion discursiva de
los participantes en la investigacion. Con ello fue posible establecer los vectores
de sentido generales y, en un segundo momento, los campos semanticos mas

relevantes del discurso.
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Tabla 1. Datos generales del universo (poblacion de interés)

Fuente: elaboraciéon propia

RESULTADOS Y DIScusION

El universo que hemos contemplado inicialmente partia de la intencion
de obtener informacion de todo el territorio del estado espafiol. Ahora bien,
como veremos mas adelante, hay regiones que han aportado mas informacién
que otras. Por otro lado, el nimero de respuestas que hemos obtenido en total ha
sido de 318 entrevistas de diferentes partes del Estado espafiol (Tabla 1).

Del total de personas entrevistadas, algo mas de un 71% de las mismas
fueron mujeres y algo mas de un 22% eran varones, asi mismo un 6,60% de las
personas entrevistadas no indicaron su género. El hecho de que la mayor parte de
los informantes sean mujeres mantiene cierta relacion con el primer Informe
ENSERio (Huete y Diaz, 2009). En aquel trabajo el 57,22% de los participantes
eran mujeres, mientras que el 42,78% eran varones. Al contrario de lo que
sucede, en relacion con Espafia, con el Informe europeo basado en
EurordisCare2 y EurordisCare3 (Kole y Faurisson, 2009) donde participaron el
41% de mujeres y el 59% de varones. En este tltimo caso la explicacion de estos
datos proviene, segun los autores del estudio, de que se preguntaba por una
enfermedad ligada al sexo y solo presente en varones. En nuestro caso, una
hipotesis explicativa preliminar de un mayor nimero de respuestas femeninas
podria venir determinada por la estrecha relacion que se establece entre la mujer
y el cuidado (Duran, 2018). Este dato, provisorio, deberia ser estudiado con
profundidad para saber si efectivamente esta hipotesis podria ser aceptada.
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Grifio 1. Distribucion geografica de los informantespor su lugar de residencia
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Fuente: elaboracion propia

La distribucion de informantes a lo largo del territorio del Estado
espafiol no ha sido homogénea, las regiones con mayor ntimero de respuestas han
sido las siguientes: Catalunya, donde 45 informantes han respondido, seguida de
Asturias con 37 informantes y Galicia con 30. En el lado contrario nos
encontramos con Extremadura con tan sblo 1 informante, Navarra, Melilla e
Illes Balears con 2 y Murcia con 3. Esto hace que la informacién obtenida se
encuentre sesgada al no tener gran informacién de las regiones donde la
participacidn en este informe ha sido menor. Ademas, también se ha producido
un numero relativamente amplio de los informantes (N=35) no han querido
aportar informacion sobre su lugar de residencia (Grdfico 1).
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El tipo de patologias que nos han referido los informantes son también
variables. De ellas la mayoritaria ha sido la Acondroplasia (15,89%), seguida de la
Fenilcetonuria (11.92%), la Mastocitosis en sus diversas variantes (7.62%) y la
epidermdlisis ampollosa simple (5,96%). Un buen nimero de informantes
(12,91%) no han querido dar respuesta sobre la patologia que se le ha
diagnosticado y un 3,31% han indicado su patologia pero de un modo impreciso
(indeterminado), lo que no nos ha permitido establecer adecuadamente la
enfermedad de estas personas. No podemos dar una explicacién razonable y
justificada sobre las razones de esto, simplemente nos limitamos a constatar este
hecho como factor condicionante de nuestro estudio (Grafica 2).

Por otro lado también tenemos un conjunto de patologias con frecuencia
intermedia (Grifico 3). Entendemos por frecuencia intermedia aquellas que han
tenido un ntimero de respuestas igual o mayor de tres informantes. Dentro de
esta categoria destacan, por el nimero de informantes, la enfermedad metabdlica
(con una frecuencia de respuesta del 2,98%), aciduria glutirica (con una
frecuencia del 2,65%), fibrosis quistica (con un 2,32%), sindrome de Williams
Beuren (2,32%), malformacién de Arnold-Chiari (1,99%), sindrome de Noonan
(1,99%), galactosemia (1,66%), déficit de alfa-1 antitripsina (1,32%) y la distrofia
muscular de Duchenne (1,32%). Si nos fijamos en las patologias con mayor
frecuencia de respuesta, podemos comprobar que, con la excepcion del déficit de

Gridfico 2. Patologias mas frecuentes referidas por los informantes

Mastocitosis

. . . . (difusa, Enid lisi )
Acondroplasia  Sin respuesta  Fenilcetonuria indolente, pidermolisis  Indeterminado
urticaria, ampollosa simple
sistémica)
Frecuencia (en %) 15,89 12,91 11,92 7,62 5,96 3,31

Fuente: elaboracion propia
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alfa-1 antitripsina, todas ellas afectan a personas con pocos afios de vida. Este
hecho podria ser explicado por las vinculaciones emocionales de los familiares de
las personas afectadas. Ello nos lleva a preguntarnos si cabria la posibilidad de
existir sesgos, limitaciones o sobreestimaciones en el conocimiento de la
problematica social de las personas adultas con determinadas patologias raras.

Estudios clasicos sobre la interaccion de las familias en el fendmeno
social de las patologias han mostrado que las reacciones de los componentes de
las mismas condicionan notablemente el proceso. De hecho, hace afios Downes
(1942) mostrd que la presencia de una patologia cronica en un miembro de la
familia podria incrementar las posibilidades de que otro miembro de la misma

Gridfico 3. Patologfas con frecuencia intermedia referidas por los informantes

TIROSINEMIA ()’()()
SINDROME DE TOURETTE 0,99
SINDROME DE ACTIVACION MASTOCITARIA 0,99
MIOPATIA MITOCONDRIAL 0,99
HIPERFENILALANINEMIA 0,99
HEMOFILIA 0,99
DEFICIENCIA DE 2-CETOACIDO DESHIDROGENASA DE CADENA RAMIFICADA 0,99
DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE 1,32
DEFICIT DE ALFA-1 ANTITRIPSINA 1,32
GALACTOSEMIA 1,66
SINDROME DE NOONAN 1,99
MALFORMACION DE ARNOLD-CHIARI 1,99
SINDROME DE WILLIAMS BEUREN 2,32
FIBROSIS QUISTICA 2,32
AcCIDURIA GLUTARICA 2,65
ENFERMEDAD METABOLICA 2,98

Fuente: elaboracion propia
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familia tenga una enfermedad e incremente la tasa de hospitalizacion. Ello es
debido al impacto que una patologia cronica genera en el interior de la familia.
No obstante, no se entienda que la enfermedad deriva “linealmente” del entorno
o de la estructura familiar como tal. Siguiendo las consideraciones expuestas por
Donati (1994) podemos afirmar que lo que sucede es un fendmeno-proceso-
suceso que circula en el sistema social donde la familia se incluye. Por otro lado,
Budych et al. (2012) han comprobado que -debido a los desafios provenientes de
la baja prevalencia y la falta de informacion existente- las enfermedades raras
generan en las familias afectadas la modificacion del rol tipico en las demas
patologias. De hecho, las mujeres (decimos mujeres por la importancia que éstas
tienen en el fendmeno del cuidado) toman un papel con mayor empoderamiento,
al verse en la obligacién de involucrase e interactuar mucho mas en el proceso
(Budych et al., 2012). Ello podria ser un elemento explicativo de la implicacion
de las madres en trabajos como el presente.

Centrandonos ahora en el analisis de la informacion recopilada a través
de las entrevistas realizadas, nos interesaba conocer, en primer lugar, cémo
vivieron las familias y las personas afectadas la experiencia personal cuando se
tuvo conocimiento de la existencia de una enfermedad rara. El analisis del
contenido léxico (Tabla 2) permitié la posibilidad de conocer los términos que
mayor frecuencia presentaban en el conjunto de respuestas. En el Grifico 4
podemos ver un ejemplo mas visual de este tipo de enfoque analitico. No se han
establecido diferencias entre los entrevistados y tampoco se han considerado
categorias previas en el analisis. El objetivo de esta perspectiva era poder
establecer las categorias fundamentales en el discurso de las personas afectadas
por las enfermedades raras. De este modo seria mas sencillo establecer una
comprension adecuada del discurso y del fenémeno que estas familias han vivido.
Posteriormente se analizO la co-ocurrencia de los términos relevantes
epistémicamente dentro de las diferentes estructuras oracionales (Grifico 5). La
idea de esta herramienta analitica tenia como objetivo basico conocer los
diferentes clusters de co-ocurrencia. De este modo serd mas sencillo y objetivo el
establecimiento de categorias discursivas diferenciales. La existencia de co-
ocurrencias de términos lexicales relacionados entre si (ejemplo, Grifico 5)
generd una informacion de utilidad heuristica e interpretativa. Ello nos aport6
una pauta para el establecimiento de las categorias posteriores de andlisis del
discurso.
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Tabla 2. Analisis del contenido de términos con relevancia epistémico, numero de casos y
frecuencia respecto del total de términos

Fuente: elaboracién propia

Gracias a este analisis preliminar se pudieron establecer los codigos, los
cuales nos aportan el foco adecuado para poder estudiar las propias narraciones,
establecer la interpretacion mas correcta de las mismas (Gibbs, 2007) y las
categorias fundamentales (7abla 3) referidas por los informantes. Todo ello nos
permite desarrollar un analisis del discurso que mas que describir o explicar la
realidad de las personas afectadas, posibilita comprender o desarrollar una
sociologia profunda de este fenémeno.

Los elementos detectados (Grifico 6), junto con el posterior analisis de
ocurrencias (Grdfico 5) son una primera aproximacion a las posteriores
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categorias discursivas. Estos elementos de analisis permiten establecer un marco
heuristico donde el contenido empirico puede ser estudiado adecuadamente
(Kelle, 1997 y 2004). Estos codigos permiten conocer los aspectos que mayor
importancia (frecuencia) tienen para las personas/familias afectadas por las
patologias raras.

Estos  datos nos permiten comprobar que el  codigo
sufrimiento/dolor/pena es el que mayor importancia discursiva presenta,
seguido por el codigo Carencia/Ignorancia/Exclusion médica. Ambos muestran,
a su vez, que el contexto socio-familiar de las personas afectadas implica la
convivencia con el dolor y el sufrimiento, con independencia del grado de éste y
con la existencia de ciertas carencias relacionadas con el contexto médico. En este
sentido puede indicarse que las posibilidades de generar contextos de felicidad o
bienestar se hacen mas dificiles. Esto trae consigo una serie de consecuencias
sociales y personales (inequidad, exclusion, marginacion social, etc.) que seran
consideradas en detalle mas adelante. Se suman a estos coédigos los de diagnostico,
tiempo, miedo/preocupacion y el de impotencia/incertidumbre. Todo ello
ahonda mas en la problematica socio-familiar a la que se ha hecho mencion y
sobre la que pivotara la realidad de las personas afectadas. Podemos afirmar que
este condicionante familiar establece un habitus (Bourdieu, 1988) con gran
capacidad heuristica. Téngase en cuenta lo siguiente:

Grifico 5: Ejemplo de co-ocurrencia en funcién del establecimiento de clusters de
aglomeracion (en funcién del coeficiente de ocurrencia phi).

AGGLOMERATION ORDER: ADJUSTED PHI COEFFICIENT (OCCURRENCE)

Fuente: Elaboracion propia
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“[...] la construcciéon del mundo de los agentes se opera bajo
condiciones estructurales, por lo tanto, las representaciones de los
agentes varian segin su posicion (y los intereses asociados) y segiin
su habitus, como sistema de esquemas de percepcion y apreciacion,

Tabla 3. Tabla 3: Porcentaje y nimero de casos de los diversos cédigos y categorias
establecidos en el discurso de los participantes. Fuente: elaboracién propia
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como estructuras cognitivas y evaluativas que adquieren a través de

la experiencia duradera de una posicion en el mundo social”

(Bourdieu, 1988, p.134)

Cabria pensar ahora, como hipdtesis preliminar, si esta realidad sufriente

efectivamente genera tal habitus con las posibles consecuencias psicosociales que

Grdfico 6. Frecuencia de los codigos analizados sin categorizar. Fuente: elaboracion propia.
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ello podria traer consigo. De hecho, de corroborar esta hipdtesis podriamos
considerar que la explicacion antropoldgica de Garcia-Sabell podria completar la
consideracion establecida por Bourdieu. Decimos esto puesto que para Garcia
Sabell el sufrimiento o la proximidad con la muerte genera un proceso en marcha
que ¢él denomina agonia. De tal modo que la agonia seria una conducta mds que un
acto (Garcia-Sabell, 1999, p.56). Recuérdese que agonia proviene del griego (agdn)
y significa lucha. Las personas afectadas por las ER sufren y luchan, lo cual
genera una tipologia de vida diferente al de las demas personas. Una tipologia
semejante al de las personas con patologias cronicas que podemos denominar
como agonicas siguiendo la terminologia establecida.

Andlisis de la experiencia vivida al conocer el diagndstico
Categorias del discurso

Las entrevistas cualitativas muestran unas virtudes carentes en los
trabajos cuantitativos. El hecho de poder ahondar en las impresiones subjetivas
de los pacientes posibilita la matizacion de los elementos subjetivos establecidos
en el discurso. Las categorias establecidas fueron las siguientes: la categoria
contexto, la categoria efectos psicosociologicos, la categoria exclusion (esta
categoria sera analizada en relacién con el apartado sobre la percepcidon del
sistema médico, Grifico 16), la categoria proactividad y la categoria sistema

sanitario.
a) Categoria Contexto

Esta categoria es la mas descriptiva. El discurso de los afectados se
contextualiza a través de las determinaciones de su patologia. Dentro de ellas,
como veremos, el tiempo ocupa un lugar destacado. Ello es debido a que el
diagnostico es un elemento identificativo fundamental en la sociedad, por ello la
demora en la obtencion del diagnéstico se sufre con incertidumbre,
inseguridades y con cierto sufrimiento. El diagndstico y la consiguiente
determinacion de lo que es una patologia aportan a la medicina y a los actos que
de ella se generan, un status social muy determinado.
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“La medicina ha obtenido una jurisdiccion casi exclusiva para
determinar qué es enfermedad y por tanto coémo debe actual la gente
para ser tratada como enferma. Estd pues comprometida en la
creacién de la enfermedad como estado social que el ser humano
puede asumir, creando las posibilidades sociales para su
representacion. La enfermedad es un tipo de desviacion de un
conjunto de normas que representan la salud y la normalidad; y la
medicina se convierte en actividad moral que descubre aquellas cosas
que son indeseables. La enfermedad, como un estado social, implica
cambios en la conducta; precisamente cuando el médico diagnostica
la enfermedad cambia la conducta del hombre” (Rodriguez 1981,
p-100)

Esta idea no es nueva y la podemos encontrar en Boorse (1975) quien
establece, precisamente, que la concepcion ortodoxa sobre la salud supone que
todos los juicios que se establezcan sobre la salud incluyen juicios de valor como
parte de sus significados. El problema, sigue diciendo Boorse, lo localizamos en
la brecha que se establece entre la deseabilidad de salud para el individuo y la
deseabilidad social. La primera sera subjetiva y referida a los imaginarios
individuales, mientras que la Gltima estara altamente influenciada por la
normatividad de la practica médica. Es decir, la persona enferma desea conocer
qué le sucede, al tiempo que la propia sociedad también desea saber cémo
identificar y relacionarse con esta persona (recuérdese el caracter normativo de la
enfermedad/diagndstico). Jutel (2009) y Jutel y Nettleton (2011), han indicado
que el diagndstico tiene la capacidad de asignar un estatus categorial al tiempo
que establece los procesos normativos, los procesos de legitimacion y, por ende,
la estructura de poder a la propia medicina y su agente. Todo esto permite,
ademas, que el paciente también logre obtener una identidad social de si mismo,
como enfermo y como enfermo x, al tiempo que también permite designar a la
propia enfermedad. Con un diagnéstico la persona puede generar un discurso
asumible por los otros sujetos del sistema social. En cambio, sin un diagnostico
pareciera que la persona se encuentre en una especie de limbo médico. “El
meédico certifica la naturaleza médica de la queja y el 'consejo médico' informa
las decisiones administrativas y de politica” (Jutel 2009, p.284).
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Los avances tecnocientificos que se han venido produciendo en los
Gltimos afios han generado una diferencia temporal entre el diagnostico (el cual,
en el ambito de las enfermedades raras proviene de un test genético) y la terapia
efectiva. Esto implica la aparicion de una serie de problemas y cuestiones de
dificil solucidn, una de las cuales es la emergencia de una nueva categoria de
personas situadas entre la salud y la enfermedad (Wehling 2011). Gayle Sulik
(2009 y 2011), en linea con Wehling (2011) considera que se esta produciendo una
identidad tecnocientifica de la patologia. En este sentido Sulik (2009, p.1062)
afirma que esta identidad tecnocientifica de la patologia es:

“[...] un tipo de identidad de la enfermedad que implica la aplicacion
de informacion y caracteristicas biomédicas al sentido de identidad
de una persona [...]. En lugar de simplemente poseer un marcador o
clasificacion biomédica particular, la persona se identifica tan
fuertemente con ¢l que integra la clasificacion en su identidad.”

Este hecho, esta identidad tecnocientifica de la patologia, lo
corroboramos en la frecuencia que tiene el elemento genético en el
establecimiento del contexto general de la enfermedad. Por lo tanto, todos estos
estudios a lo que hemos hecho mencién, unidos con los datos empiricos
obtenidos, permiten comprender la importancia social que tiene el contexto en
los procesos sociales identitarios pese a que, como bien afirma Nettleton (2006),
en referencia a las personas que no tienen diagnodstico, la sociedad no siempre
permite a las personas vivir en situaciones de incertidumbre debido a ausencia de
diagnostico. Ello tiene su explicacion en las teorias de la identidad social, las
cuales establecen que la definicion identitaria de una persona se realiza en base a
su incorporacion/pertenencia a un determinado grupo social (Haslam ez al.,
2009). Por ende, una persona sin diagnostico podra ser incorporada a cualquier
otra categoria (médica o no). Es decir, segiin las percepciones subjetivas de las
demas personas podra ser designada como un holgazan, como un raro, etc.

Por otro lado es habitual que los pacientes o las familias refieran el
instante de su vida desde el que sufre la patologia que le afecte. Ejemplos de lo
dicho lo encontramos en el Informante 17 (I17) quien afirma: “Llevo mas de 20
afios enferma, dando tumbos de especialista en especialista, asi que con el
diagnostico llego una gran sensacion de alivio”. 143 expone: “Me lo detectaron en
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la semana 34 de gestacion”. 196 refiere: “Lo supimos a los tres meses del nacimiento
del nifio”. Mientras 1132 indica: “Padezco esta enfermedad desde hace bastante
tiempo (10 afios minimo) pero me fue diagnosticada hace 3 afios porque mi médico de
cabecera no le daba ninguna importancia”.
b) Categoria Efectos psicosociologicos

Las ER (enfermedades raras) presentan un doble caracter que no puede
ser olvidado. En primer lugar, comparten caracteristicas generales tipicas de la
interacciéon entre el médico y el paciente; algo que resulta obvio. A su vez,

debido a la posible falta de conocimiento relacionada con la patologia, a la baja
prevalencia o al desconocimiento social, entre otros aspectos, se generan ciertos

Grdfico 7: Frecuencia de los codigos incluidos en la categorfa contexto

Categoria-Contexto (Frecuencia)

Fisicos

Tiempo

Datos médicos

Genética

Dolencia
compartida

0 4 8 12 16 20 24 28 32 36 40

Fuente: elaboracion propia
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desafios psicologicos y psicosociales asociados. Ellos pueden ser debidos a que las
personas pueden presentar enfermedades incurables o de dificil curacion, a que
las distancias que ellos deben recorren son amplias, a la enorme cantidad de
pruebas diagnosticas a la que, en ocasiones, se ven sometidos, etcétera (Kole y
Faurisson 2009).

Uno de los problemas fundamentales con los que se encuentran los
pacientes proviene de la ruptura con el modelo de relacién social tradicional
médico/paciente. Budych ez al., (2012) consideran que ambas partes (el médico y
el paciente), ante esta transformacion de la relacion, deben revisar sus identidades
de rol y expectativas mutuas. Sin embargo, la identidad que se genera en el
desarrollo del papel que el profesional de la medicina toma dentro de la sociedad
termina siendo altamente resistente al cambio (Chreim et al, 2007). En el
contexto de las ER, aunque también les sucede a los pacientes con canceres poco
frecuentes (Tambuyzer, 2010), sufren de falta de informacion, dificultades en el
diagnostico y falta de tratamientos disponibles. De hecho, debido a las carencias
de conocimiento y experiencia, los pacientes se enfrentan a un alto grado de
incertidumbres, al tiempo que pueden tener que manejar una informacioén con
cierto nivel de inconsistencia e incluso de contradiccion (Budych et al., 2012).
Todo ello genera y potencia una problematica psicosocial derivada de dicha

ignorancia e incertidumbre.

Spillmann et al. (2017), estudiando enfermedad raras no diagnosticadas,
expone que los adultos y los menores de edad posiblemente tengan experiencias
diferentes en el transcurso y vivencia de su enfermedad. Como ya indicamos en
el apartado anterior, algunos pacientes viven en lo que se ha denominado como
odisea diagndstica (repetidas consultas médica y pruebas) con el consiguiente
desgaste emocional para ellos. Cuando esta situacion es experimentada se ha
podido comprobar que tanta prueba diagndstica genera un impacto emocional
notable hasta el punto que un procedimiento no invasivo, como una radiografia,
generaba estrés en sus hijos (Carmichael et al., 2015). En cambio, los adultos con
sintomas médicos no diagnosticables, tal y como hemos mencionado
anteriormente y como también exponen Spillmann ez al, (2017) tienen, con
frecuencia, la necesidad de legitimar su enfermedad a los médicos, a lo que
nosotros afiadiriamos que esta legitimacion se amplia a la sociedad, y pueden
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encontrarse en una situacion en la que no se les puede ofrecer una evaluacién
diagnéstica adicional. Esta realidad, mostrada por Spillmann et al, (2017),
también la encontramos, aunque en menor grado, en nuestro estudio. Por otro
lado, Angelis et al., (2015) mostraron que el padecimiento de alguna enfermedad
rara trae consigo un coste econdémico significativo directo o indirecto. Lo que
aumenta la situacion de incertidumbre y gestion del riesgo de las personas
afectadas.

A la hora de realizar este trabajo nos hemos encontrado con un aspecto
emergente que no habiamos contemplado al comienzo de la investigacion y que,
pese a que no es parte de los objetivos de nuestra investigacion, tiene gran
importancia. Inicialmente no suponiamos que el hecho de que el trabajo esté
centrado en las narrativas personales pudiera tener algun efecto psicosocial
positivo en los informantes. De hecho solo una de las personas entrevistadas nos
transmitio lo positivo de haber participado en la investigacion. A raiz de esto se
pudo comprobar que Sakalys (2003) ya estudid, a nivel de enfermeria, que el
hecho de presenciar y ayudar a ordenar las narraciones de la enfermedad puede
llegar a ser un modo de realizar el trabajo en enfermeria basandose en los
procesos de cuidado/curacidon con valor terapéutico (Sakalys, 200; Spillmann ez
al., 2017). Asi mismo, las narrativas estan teniendo gran interés en el ambito de la
salud para analizar, comprender y mejorar los procesos medicos y
soclosanitarios.

Spillmann et al. (2017) mostraron, siguiendo a Frank (1995), que hay
tres tipos de narrativas fundamentales en los fendémenos sociosanitarios: la
narrativa de la restitucion, la narrativa del caos y la narrativa de la bisqueda. La
primera, la menos frecuente en personas con patologias cronicas, esta referida a
una enfermedad transitoria. El proceso de restitucion narrado hace referencia a
la aceptacion de la “nueva normalidad”. Este tipo de discurso de la restitucion
la encontramos en la siguiente categoria (denominada proactividad) sobre el
que hablaremos mas adelante. La narrativa del caos, en cambio, se enraiza en la
carencia de un futuro mejor y en la ausencia de control del proceso de la
enfermedad. Esta tipologia de narrativas, como manifiestan Spillmann y sus
colaboradores (2017), muestra sufrimiento, pérdida, dificultad/imposibilidad
para hacer planes, incertidumbre, miedo, rechazo por parte del personal
sanitario, etc. Esta narrativa es la que mayoritariamente nos hemos
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encontrado en nuestra investigacion (Grifico 8) donde los codigos
sufrimiento/dolor/pena, miedo/preocupacion, impotencia/incertidumbre son
los codigos con mayor recurrencia en las narrativas referidas por los
participantes. De hecho, si nos volvemos a fijar en la tabla 3 comprobamos que
los codigos relativos a las narrativas del caos son los mas frecuentes
(Sufrimiento/Dolor/Pena = 13% del total, Miedo/Preocupacion = 7,10% y el
codigo Impotencia/Incertidumbre = 5,7%). En ultimo lugar, y siguiendo el
trabajo de Spillmann er al. (2017), es posible detectar la narrativa de busqueda
en la cual se muestra el fenémeno de la enfermedad como un desafio y un
impulso, de tal manera que en este tipo de narraciones el paciente/familia
podria entender que la experiencia supone la ganancia de algun factor.

De cualquier manera debemos ser conscientes que esta tipologia
narrativa no es fija ni inmutable. Estos tipos de discursos nos proporcionan un

Grifico 8. Frecuencia de los codigos incluidos en la categoria efectos psicosociologicos

Categoria-Efectos psicosociologicos (Frecuencia)

Sufrimiento/Dolor/Pena

Miedo/Preocupacion

Impotencia/Incertidumbre

Dificultad

Fortuna/Suerte

Autoculpabilizacion

0 7 14 21 28 35 42 49 56 63 70
Fuente: elaboracion propia
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marco de referencia donde establecer nuestro anélisis comprensivo. Los discursos
son dinamicos y en mas de una ocasion una misma persona refiere diferentes
tipologias en el discurso. Por ejemplo, 1123 indica:

Es una situacion que nunca esperas vivir en la vida, sabes que hay
enfermedades raras, pero en realidad me comportaba como si no
existieran, porque no las veia. Un dia mi bebé de 5 meses, se desperto
con todo el torso cubierto de ampollas llorando y gritando. Acudes al
hospital, en el fondo sabia que era algo muy raro, pero nunca te
imaginas, lo que te espera después. Nos mantuvieron aislados, cinco dias
hasta que te sueltan la noticia. Palabras que nunca habias escuchado
antes...s6lo puedo decir que senti mucho miedo. No sabes nada de esa
enfermedad, no conoces a nadie, estds solo. Después la situacion solo
puede ir a mejor porque ves gue hay cosas peores.

Otro ejemplo lo encontramos en 1203 quien afirma:

El diagnéstico es antes del nacimiento la sensacion de miedo ante lo
desconocido y de dolor por la personita que iba dentro de mi, también
una falta de tacto en el medio médico, ademds del desconocimiento de la
patologia, y la deshumanizacion hizo que la hora del parto fuera muy
traumdtica. A partir de ahi hemos estado acompariados por la
Fundacion que nos acoge y ya estd hoy el camino ha sido relativamente
sencillo, con periodicidad de visitas médicas a varios especialistas con el
trabajo diario en rehabilitacidn y fisioterapia y con alguna complicacion
aungue leve qué ha sido solucionada con bastante buena por parte de los
médicos

Por Ultimo, 1221 refiere lo siguiente:

En primer lugar, indagar sobre qué queria decir el sindrome 22q11,
como afectaba, si era neurodegenerativo, y saber qué implicaciones
podria tener (algo complicado ya que presenta mds de 182 posibles
sintomas y hay que ir actuando segin los sintomas que cada paciente va
presentando). A continuacion, buscar si existia asociacion de familiares
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de afectados [...] trabajando por los nifios y nifias afectados vy sus
familiares. En resumen, remangarse e implicarse en todo lo posible para
buscar la mejor calidad de vida de mi hija

En nuestra investigacion hemos comprobado que, mas que una narrativa
del caos, lo que se produce es una narrativa del riesgo. Efectivamente el caos es
indeterminacidn, por lo que tiene sentido hablar del discurso del caos, ahora
bien, en nuestro caso la narrativa estd mas relacionada con la inseguridad del
futuro, con los riesgos familiares o genéticos, etc. Un riesgo que Ulrich Beck
(1994), desde otra perspectiva, ya indic6 que estaba relacionado con el
surgimiento de la sociedad del riesgo y con los conflictos sobre la distribucion de
los «males», los cuales se superponen a los conflictos sobre la distribucion de los
«bienes» (renta, trabajo, seguridad social). El estudio del riesgo en el ambito de
las enfermedades raras también mantiene cierta vinculacion con el imaginario de
la justicia distributiva (Lépez y Lujan, 2000) y con la inseguridad ante un futuro
con poca esperanza, con poca informacion sobre la patologia, el prondstico, la
terapia y el riesgo de recurrencia (Krabbenborg et al., 2016). Funtowicz y Ravetz
(1990) expusieron la existencia de tres tipos de incertidumbres relacionadas con la
ciencia y la tecnologia: la técnica, la metodoldgica y la epistemologica. Todas
ellas parecen que convergen en el contexto que nos ocupa (las ER).

La narrativa del riesgo y de la incertidumbre estd relacionada con el
rechazo que, en ocasiones, se produce en el sistema de salud. En este sentido
(Kole y Faurisson 2009) indican que se produce cierta renuencia en los
profesionales de la salud a la hora de tratar a los pacientes debido a la
complejidad de las patologias (un 85% de las situaciones de rechazo eran debido a
ello). Ahora bien, los informantes mostraron, segun este mismo estudio, que se
producia rechazo a causa de las caracteristicas personales asociadas con la
enfermedad. Seglin este informe el 26% de los informantes mostraron que han
sufrido algun tipo de rechazo, mientras que en el caso aleman este porcentaje
ascendia al 7%. Este rechazo en el sistema de salud genera la co-ocurrencia de
narrativas psicosociales relativas al riesgo y a la incertidumbre.

En base a todo esto es conveniente conocer la percepcion que los
informantes tienen sobre el grado de conocimiento de los profesionales de la
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salud (Grifico 9). Los participantes refieren un grado de conocimiento general
medio-bajo. Doce personas consideran que el conocimiento es maximo (grado =
5), treinta y tres personas consideran que es bastante alto (grado = 4), noventa y
dos personas consideran que el conocimiento es intermedio (grado = 3), noventa
y siete personas valoran con el conocimiento médico como bastante bajo (grado
= 2) y treinta y cinco personas consideran que el conocimiento existente es

minimo (grado = 1).

Esta carencia de informacién, de un modo u otro, es recurrente en
numerosos estudios realizados con las enfermedades raras. El problema social y
médico fundamental es que esta carencia de conocimiento puede traer consigo
cierto rechazo, exclusion o maltrato a los pacientes. El profesional de la medicina
tiene tendencia a relacionar una determinada patologia poco frecuente con una

Gridfico 9. Nivel de conocimiento de la patologfa del paciente por parte de los profesionales de
la salud (1=menor grado; 5=mayor grado de conocimiento)

Fuente: elaboracion propia
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patologia mas frecuente. Ante la posible resistencia del paciente a aceptar el
diagndstico, o ante la muestra de dudas, se pueden generar conflictos en las
relaciones entre los médicos y los pacientes. Por ejemplo, en el Informe
ENSERio (Huete y Diaz, 2009) el 56,02% de los entrevistados consideran que
han sido tratados de modo inadecuado por algin profesional sanitario debido a
una falta de conocimiento sobre la patologia que les afecta.

Para enfrentarse a este desconocimiento y a la incertidumbre
subsiguiente se genera un proceso proactivo de busqueda de informacion, de
recopilacion de datos y conocimiento. Proceso que, por otro lado, esta
protagonizado por los enfermos. Todo ello esta generando una transformacion
de la relacion médico/paciente. Esta proactividad se lleva a cabo visitando a
diversos especialistas médicos (fendmeno denominado como “odisea de
diagnostico”), buscando en Internet, intercambiando informacion con otras
personas afectadas, directa o indirectamente, por la misma enfermedad,
compartiendo experiencias a través de las redes sociales y participando en
organizaciones de pacientes (Krabbenborg et al., 2016). Podemos sumar a este
listado de acciones el de busqueda de un diagndstico tecnocientifico que abre otras
posibilidades diferentes.

Cuando la familia obtiene un “diagnéstico tecnocientifico” definitivo se
pueda mostrar cierto alivio, aunque también cierta preocupacion e incluso la
pérdida de esperanza. En el estudio de Krabbenborg et al. (2016) los datos
obtenidos sugieren que algunas familias esperaban que la obtencién de mas
informacion condujera a un mejor tratamiento e incluso a una especie de
recuperacion. Asi mismo, para algunas familias, el diagndstico fue decepcionante
porque apuntaba hacia un sindrome y ellos consideraban “un sindrome” como
algo que no se puede curar, en contraste con “una enfermedad”. Por otro lado, en
el estudio de Krabbenborg y colaboradores, aquellas familias con un “diagnostico
tecnocientifico posible” la respuesta fue ambivalente, por un lado se continud
con la busqueda de un diagndstico definitivo (esperanza), mientras que por otro
lado se hicieron esfuerzos para llegar a una normalizacién con la situacion
(aceptacion). Por dltimo, las familias que no recibieron “diagnostico
tecnocientifico” variaron en sus respuestas ya que unos se sintieron aliviados (su
hijo no tenia nada en los genes), mientras que otro mantuvieron su preocupacion
al desear una explicacion clara de los sintomas de su hijo.
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¢) Categoria proactividad

Hemos mencionado anteriormente que en el desarrollo de los discursos
de las personas participantes se producia una convergencia/divergencia de
narrativas. La narrativa del riesgo/incertidumbre tiene gran importancia en
nuestro analisis puesto que las situaciones a las que se ven sometidas las personas
y las familias afectadas por las ER generan la percepcion de riesgos en sus vidas,
en sus relaciones, en su futuro, etc. Ahora bien, también nos hemos encontramos
con una narrativa de la restauracion, de la proactividad, de la percepcion del

futuro como posibilidad, como opcion.

En esta categoria hemos incluido diversos items relacionados y hemos
incorporado la busqueda de opciones como elemento proactivo. Esta razén hace
que se estableciera el codigo asociacionismo y auto-conocimiento como
elementos de la categoria proactividad. Ahora bien, debemos recordar que esta
categoria no presenta una alta frecuencia en el discurso. De hecho, el cddigo
normalizacion presenta una frecuencia, respecto del total, que asciende al 4,3%,
mientras que el codigo asociacionismo llega al 3,9% y el autoconocimiento al
3,3% (Tabla 3). Estos codigos muestran la necesidad de las personas o familias
afectadas de intentar normalizar su vida, bien a través de procesos propios, bien a

través del asociacionismo.

149 (acondroplasia): Ahora lo tenemos totalmente interiorizado vy es
parte de nuestra vida normal.

183: Cuando me dijeron que mi hijo tenia acondroplasia, la verdad es
que a mi personalmente no me afectd, vamos como si no tuviera nada.

1161 (enfermedad metabdlica): Yo lo que no se es como se es siendo
normal, por tanto no he sentido nada diferente a lo que sentis vosotros
siendo “normales”.

1166 (fenilcetonuria clasica): Mi hija ha pasado por buenos y malos
momentos especialmente con crisis de epilepsia de la cual la trataron,
agresiones a la familia, a desconocidos y a ella misma, eso fue realmente
lo mas triste que hemos pasado en la familia no solo la enfermedad se
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agravaba con la violencia fisica gue sufrimos durante bastante tiempo.
Dos o tres afios pudieron descubrir la cansa de su violencia y se la ha
tratado un psiquiatra del Hospital Clinico. Hoy por hoy es una nifia
tranguila vy dulce por fin hemos podido disfrutar plenamente de ella.
Desde que se le descubric la enfermedad hasta hoy signe la dieta al pie de
la letra y a pesar de su atraso mental es una nifia muy consciente de no
comer alimentos probibidos.

1168 (mastocitosis): Primero un poco asustados, luego cuando te
informan aprendes a vivir con ello.

1213 (fibrosis quistica): Es algo de nacimiento, por lo que enseguida lo
supe. Naci medicandome, por lo gue siempre lo vi como “normal”.

En estos ejemplos, y en el resto de los casos, podemos comprobar que las
personas que refieren “normalidad” son aquellas cuyas patologias o variantes de
la misma (como sucede con la mastocitosis) no son muy agresiva, carecen de un
final subito y dramatico, no tienen cura o cursan sin problemas extremos. Estos
datos parecen apoyar, en cierto modo, la tesis de Frank (1995) aunque como han
mostrado Bally et al. (2014) las narrativas no son lineales y los procesos
discursivos son complejos.

Este concepto de normalidad o de asuncién de cierta normalidad no
implica per se la existencia de un elemento positivo en las personas afectadas. De
hecho, recuperando las ideas de Durkheim (2001) podemos ver como este
pensador distinguia entre los fendmenos normales y los fendmenos patologicos
en su explicacion de la evolucion social. De ahi que los hechos sociales que no se
ajustaban, seglin esta concepcion, al “deber ser” eran patoldgicos. El concepto de
“normalidad” puede implicar la asuncién de cierto nivel de discriminacién como
elemento intrinseco al fenémeno vivido puesto que supone la asuncién de lo
habitual, lo frecuente como pilar de la ética. No obstante, no es el momento de
tratar estas cuestiones que exceden, con mucho, los objetivos de este trabajo.

Como hemos indicado repetidamente, las personas afectadas por las ER
se encuentran en un contexto de cierta exclusiéon vinculada a la ausencia de

conocimiento y, por ende, a la relacion entre ellos y algunos trabajadores del
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sistema de salud. Este hecho ha generado que muchas familias tuvieran la
necesidad de acudir a las asociaciones para solventar los problemas de exclusion
que el sistema les generaba.

117: De hecho, el trato que recibimos por parte de los especialistas signe
diento de desatencion total porgue no saben como manear estas
patologias. Asi que la forma de llevar la enfermedad es por medio del
ensayo-error y siempre por iniciativa del paciente y de la familia.
También son de vital importancia las asociaciones de enfermos!

133: Pues al principio de conocer que mi hijo era Hemolitico la verdad
gue lo pase muwy mal después poco a poco y con ayuda de personas que
estaban en la misma situacion gue yo y sobre todo la asociacion, que

. / /
siempre estd ahi para ayndar.

1163: Nos informaron sobre [..nombre de la asociacion...] Estados
Unidos y escribimos alli para saber informacion. Nos dirigieron a
Londres, donde también existia esta asociacion y lo teniamos mas cerca.
Con 3 meses nos fuimos con la nifia a Londres donde nos informaron
sobre la enfermedad (all{ sabian de qué hablaban) y nos asesoraron sobre
como curarla. De hecho, lo estibamos haciendo bastante bien. Nos
sorprendio como trataban la enfermedad, como sabian de ella.

1181: El contacto con la Asociacion de pacientes resultd crucial en el
momento del diagndstico para conocer la enfermedad, ya que la
informacidn proporcionada por los médicos que trataban a mi marido
era muy deficiente (por no decir inexistente). Gracias a la Asociacion
aprendimos a convivir con [...nombre de la patologia...] y a adoptar
hdbitos de vida que mejoran mucho las perspectivas de mis bijos.

En este contexto, y en determinadas patologias, el profesional de la
medicina podria considerarse que “ya no es un agente normalizador, sino el
intermediario administrativo con un poder de decisiéon determinantes de las
prestaciones y servicios que, el ahora paciente, podria recibir” (Rodriguez, 2012,
p-113). Ahora bien, también resulta interesante que catorce personas consideren
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Gridfico 10. Frecuencia de los cédigos de la categorfa proactividad

Fuente: elaboracion propia

que el esfuerzo médico les ha ayudado a salir del imaginario que muestra la
narrativa del riesgo/incertidumbre, lo que implica la asuncion de un imaginario

positivo de los médicos.

Como hemos ido indicando en este informe, numerosos pacientes con
alguna enfermedad rara se encuentran con algin tipo de necesidad clinica que,
dada las limitaciones en el conocimiento médico, no estin siendo adecuadamente
satisfechas (Schalet et al., 2016 y Slade er al., 2018). Los condicionantes social
pueden ocasionar retrasos en el diagnédstico o incluso diagndsticos erroneos
debido a que es posible que unos enfermos tengan restricciones en su acceso a
centros especializados o a médicos especializados y con conocimiento de su
patologia (Spillmann et al., 2017). Los pacientes podrian encontrarse con
limitaciones en el acceso a medicamentos, a intervenciones o deben viajar

distancias considerables. Todo esta problematica social podria implicar la
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asuncion de importantes cargas econdmicas asociadas a las ER (Héon-Klin, 2017).
No podemos olvidar que, por otro lado, también existen pacientes o familias que
pueden tener dificultades para acceder a la informacion (autoinformacion) o a la
informacién médica proveniente del sistema de salud (Benjamin, 2017;
Spillmann, 2017).

Ante esta complicada realidad social, algunos pacientes van desarrollando
diferentes estrategias para sortear los problemas que les surgen en el proceso.
Ejemplos de las posiciones que adoptan las personas y familias proactivas lo
encontramos en las siguientes declaraciones:

152: Dura la notica... piensas que nunca te va a tocar y toca, se llora y te
haces mil preguntas y la realidad es que no sirve de nada llovar y darte
pena. Nos informamos de todo lo que nos podiamos informarnos y
buscamos asociaciones relacionadas con la enfermedad de mi nieto tanto
en Espafia como en el extranjero.

157: Fue un gran golpe .Tarde una semana en aprenderme la palabra
acondroplasia, y estuvimos llovando tres. Entre lagrima vy lagrima
busque informacion: Alpe, Dexues, AFAPAc, Fundacién Crecer... yo
creo que llame a todas para ir documentindome e informandome...
...todo eso compaginado con los lloros y la pregunta interior que me
hacia a mi misma: ;Que habia hecho mal? sEra por el iodo? sel dcido
folicos sel stress... buscaba una causa un culpable... una semana antes de
tener al nifio cambie de actitud y me puse hacer lo que tenia que hacer
disfrutar de esa ultima semana de embarazo y preparar la canastilla de
mi bebe que estaba apuntito de nacer y hacerme foticos con mi
barriguita. Fue una cesirea programada y no voy a mentir que pase
muchos nervios y angustia porque queria saber ya y ver con mis 0jos
cuanto de "grave era". Nada mds nacer le vimos la cara, lo tuve en mis
brazos y lo puse a mamar: se me quitaron todos los males y me dije a mi
misma que lo iba a disfrutar como bebe y como nisio y como hijo.

En este sentido otras investigaciones han analizado cémo los pacientes,
ante las deficiencias del sistema, han logrado -a través de las redes sociales en

linea- ir obteniendo cierto conocimiento e informacién terapéutica de las
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experiencias de otras personas afectadas. A partir de ésta, los afectados prueban
voluntariamente los tratamientos y compilan los resultados en hipdtesis
preliminares que luego se transmiten a los profesionales (Polich, 2012).

No obstante, no debemos olvidar que -tal y como hemos dicho antes-
no es sencillo desarrollar una narrativa de la restauracién o ser proactivo ante
situaciones fatales, con graves problemas o en situaciones sin alterativas a corto
plazo.

d) Categoria Sistema sanitario

Recordemos que al analizar la categoria de “Sistema sanitario” no
estamos estudiando al propio sistema, estamos analizando las respuestas al
impacto que tuvo el conocimiento de la enfermedad en el contexto vital mas
cercano (personal o familiar).

Una vez mas comprobamos la importancia del diagnéstico en la realidad
social. Como ya hemos indicado esto es debido a un conjunto de funciones
sociales cumplidas por el proceso de diagnostico. La enfermedad es, al fin y al
cabo, un modo particular de establecer un comportamiento humano y de
relacidn en sociedad. A través de €l la persona se manifiesta y realiza su existencia
como un ser en relacion, un ser-con-otro (Coca 'y Valero, 2012).

Por un lado, el diagndstico es identificador y permite que el enfermo se
pueda “nombrar” ante los demas. Con este proceso las personas tienen mas
facilidad para relacionarse con los demas. Por otro lado, el diagnéstico es
paradojico y tiene efectos psicosociales positivos y negativos, tanto a las personas
directamente como a las indirectamente afectadas. Por ello puede tener un efecto
tranquilizador para unos, mientras que puede intranquilizar a otros. Ademas, el
diagndstico también puede operar como un mero paso administrativo necesario
para poder solicitar algin tipo de ayuda social o alguna posible opcién laboral.
Pongamos algunos ejemplos:

145: [...] al cabo de un mes recibimos la respuesta el resultado era
positivo y aunque me recorrio todo el cuerpo una corriente extraria
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como de miedo, dudas, incertidumbres, supuso una tranquilidad saber
que tenia nombre lo que le sucedia |[...]

185: En el momento del diagndstico nos preocupaba la evolucion, si era
degenerativo o no. Y si podrian heredarlo genéticamente nuestros
futuros hijos.

1162: A pesar de lo que supone saber que tienes una enfermedad que va a
condicionar el resto de tu vida para mi en cierto modo cuando me
diagnosticaron fue un alivio, porque habia una explicacion a lo que me

ocurria.

Grdfico 11. Frecuencia de respuestas de las personas afectadas en la categorfa sistema sanitario.
Fuente. Elaboracion propia
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Tabla 4. Matriz de co-ocurrencia de los codigos

Fuente. Elaboracion propia

1181: Tras el diagnéstico de mi marido como paciente deficitario grave
lleg6 el estudio genético familiar y el saber que los dos chicos también lo
padecen, uno de ellos con Déficit grave. El Déficit no tiene cura. El
progreso de la enfermedad de mi marido es irreversible. Conocer el
DAAT explicé después las alteraciones hepdticas que padecia uno de mis
hijos deficitarios. El golpe es tremendo. En unos momentos se pasa de ser
una familia normal a saber que 3 de sus miembros tienen un problema

genético sin cura a dia de hoy.

Los diferentes codigos establecidos pueden presentar co-ocurrencias lo
que resulta de interés para comprender las relaciones hermenéuticas entre los
distintos cédigos v, por tanto, entre los procesos de sentido de los pacientes y de

gos y, p P p y

las familias (7abla 4).
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Grdfico 12. Mapa tridimensional de co-ocurrencia de codigos

Fuente. Elaboracion propia
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Estos datos nos muestran la co-ocurrencia de sentido entre dos ambitos
de exclusién (social, médica y politica) y con los efectos psicosocioldgicos
negativos. La exclusion médica, como hemos visto, esta vinculada con la
existencia o no de “diagndstico tecnocientifico” (=genética), mientras que este
tltimo codigo se relaciona con la significacion relativa a los datos médicos y al
autoconocimiento médico de los pacientes. Estos Gltimos cddigos, relacionados
con la proactividad, no presentan ocurrencia compartida directa con el codigo
vinculado al sufrimiento. Lo que nos indica que el sufrimiento de las personas y
de las familias no siempre se ve reducido con el “diagndstico tecnocientifico”.
Una explicacion posible de ello es que el conocimiento tecnocientifico no supone
la consecucion directa de un diagnéstico médico, lo que podria mantener, por lo
menos en parte, la problematica de las personas afectadas. Ahora bien, no
conviene olvidar que las familias refieren la enorme importancia que tiene el
apoyo emocional y psicosocial para sobreponerse al sufrimiento soportado.

Andlisis de la percepcion de los afectados en relacion con las
reacciones sociales vividas

Una vez analizada la primera reaccion en las personas afectadas por las
ER, nos interesa comprender los procesos de relacion social. Nos centramos
especialmente en las reacciones sociales vivida y en los posibles fendmenos de
exclusion que pudieran haber sufrido. Nuevamente partimos de un analisis del
contenido (7abla 5), el cual abre la posibilidad de establecer categorias de analisis
y de comprension del sentido social de los discurso.

En un primer anilisis establecimos las siguientes categorias: Entorno
educativo, General, Aspectos psicosociales y Relaciones personales. Algunas de
éstas se mantuvieron a lo largo del proceso de investigacion mientras que en
también se fueron generando otras categorias emergentes no contempladas
inicialmente. De hecho, la categoria de entorno educativo permanecié y se
incluyeron en ella una serie de codigos cuya frecuencia ascendié a un 6,30% del
total. Ahora bien, la categoria mas relevante, por su frecuencia de aparicion, fue
la categoria general (58,9%). El discurso relacionado con los aspectos
psicosociales generados a raiz del impacto social de la patologia ascendi6 al 9,9%,
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Tabla 5. recuencia de lemas (términos con relevancia epistémica) en el discurso. Fuente.
Elaboracién propia

mientras que las vinculaciones con las relaciones personales mas cercana, el
codigo familia/amigos, ascendid al 10,7%. Las categorias sistema meédico (1,8%),
respuesta a la sociedad (11,2%) y entorno laboral (0,8%) fueron las categorias que

59



Coca JR, VALERO MATAS JA ILLNESS & SOCIETY

han ido emergiendo en el proceso de estudio. Estas categorias, pese a su baja
frecuencia, se han expuesto para poder mostrar algunos elementos explicativos
que, aunque no tienen una gran relevancia discursiva, aportan informacién
relevante sobre algunos aspectos que se mantienen en la significacion del
fenomeno de relacion interpersonal entre las personas afectadas y el medio
ambiente social.

Las ER pueden tener un fuerte impacto en la actividad cotidiana del
paciente, asi como en el quehacer diario de la familia que se ocupa del cuidado de
esta persona y de cubrir sus necesidades. Ello puede generar una merma de la
calidad de vida de estos pacientes y de estas familias. Todo ello, junto con otros
factores, pueden ocasionar (como vimos anteriormente) efectos psicoldgicos en
las personas/familias afectadas. Este proceso es sumamente importante a la hora
de comprender la dinamica social y la evolucion de las diferentes estructuras
sociales. Recordemos que la sociedad es estructurada, en parte, por un conjunto
de organizaciones internas de diverso tipo. Es decir, en el ambito social se
configuran una serie de elementos y estructuras organizacionales/relacionales
(grupos, estratos, clases, etc.) que son los que van a configurar la forma de lo
social (Magalhies, 2011). Por lo tanto, este proceso de con-formacion de lo social
se establece en base a una serie de relaciones de equidad e inequidad entre los
diferentes nodos del sistema.

Estos efectos de los que estamos hablando pueden ser de reaccion y lucha
(proactividad) o efectos negativos de aislamiento y depresion (Dellve et al., 2006).
Recuérdese las narrativas del caos y las de la restauraciéon. Por otro lado es
importante ser consciente que el proceso de analisis comprensivo de la realidad
social implica el estudio del discurso desde una perspectiva cualitativa pudiéndose
generar problemas en el procesado de la informacién y en la interpretacion.
Asumimos, por ello, que algunos cddigos pudieran ser incorporados a otras
categorias en funcion de los intereses de los investigadores. Por lo tanto hay que
tener en cuenta lo siguiente:

“Si bien el «significado» puede ser un esquema tedrico, también

opera como un término conectado directamente con las realidades

de sentido comun que el observador procura investigar, y por esa
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razén es el mas apto para expresar la naturaleza del objeto de
estudio” (Bruyn, 1972, p.189).

Por esta razon, las categorias establecidas hacen referencia al propio
discurso emitido por los informantes, con la intencién de conocer el sentido
comun que subyace a su percepcion y su posible actividad social. De ahi que la
categoria general, que podria parecer que extrafia un problema comprensivo por
su vaguedad (y que, por tanto, podria ser re-categorizada en otra categoria) tiene
capacidad heuristica y se ha optado por mantenerla en la investigacion. Ello es
debido a que, en lo posible y con las minimas alteraciones, se busca exponer y
analizar el discurso de los participantes tal y como éste fue emitido. Esta
perspectiva epistemologica ha supuesto que, para poder mantener el sentido
objetivo de las narrativas expuestas con su discurso amplio y general, se haya
establecido una categoria con esta designacion. No se entienda que esta categoria
esta haciendo referencia a un sentido general de los codigos (deseo de olvido,
relaciones positivas, lastima, etc.), sino que hace mencién al contexto genérico de
significacion de las experiencias de los informantes. La explicacion de esta opcidon
discursiva proviene de la interpenetracion que este tipo de patologias genera en
todo el contexto familiar pareciendo que los afectados presentan ciertas
dificultades a la hora de parcelar el discurso en ambitos concretos de

significacion.

En la mbla 6 comprobamos que un amplio conjunto de los participantes
han mostrado narrativas negativas, relacionadas con el estigma, con las ideas
equivocadas por parte de los demas, con la risa, con el desprecio, etc. Esto se ha
podido comprobar en otros estudios anteriores (Petersen 2006, Barlow et al,.
2007; Dures et al., 2011; Brodin et al., 2015; Diesen et al., 2015; Jaeger et al., 2015;
Palareti et al., 2015; von der Lippe et al., 2016; von der Lippe et al., 2017) y esta
configuracion discursiva es debida a que la enfermedad constituye una disrupcion
en nuestra vida, una obstruccion de lo cotidiano, etcétera. De tal modo que en

las narrativas sobre la enfermedad suelen aparecer los aspectos fundamentales de
la vida (Hyden, 1997).

Von der Lippe et al. (2017) en un articulo de revisién nos indican que
existen diversos trabajos en los que se han estudiado los cambios psicologicos
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Tabla 6: Categorias, cddigos, nimero de casos y frecuencias relativos a las reacciones
sociales. Fuente. Elaboracion propia
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relacionados con los aspectos médicos de la condicién adquirida a raiz de la
aparicion de la afectacion patoldgica. A saber: relativo al conocimiento, a la
incertidumbre sobre el futuro, sobre la evolucién de la patologia, del
tratamiento, etc. Por otro lado también indican estos mismos autores que existen
diversos estudios (la mitad de los estudiados) en los que los pacientes refieren
problemas sociales relativos a la existencia o construccion de estigmas, de ideas
equivocadas, también se expresa el miedo a ser categorizado de manera negativa,
entre otros aspectos. Ademas, también muestran la existencia de aspectos
positivos de la vida relacionados con enfermedades de baja prevalencia. Estos
aspectos positivos estan vinculados a las configuraciones de estrategias positivas
que permiten la autogestion de la situacion, los procesos de normalizacién, etc.

En la tabla 6 podemos comprobar que la codificaciéon que hemos ido
estableciendo muestra, en un primer vistazo, que estas diferentes perspectivas
narrativas descritas por Von der Lippe et al. (2017) también las encontramos en
nuestros informantes. Ahora bien, destaca en nuestros datos el codigo “ausencia
de exclusién” como el principal elemento de estructuraciéon de buena parte de las
narraciones. Tengamos presente que este codigo es relativamente neutro y no
hacen mencidn explicita a la existencia de un fenémeno de rechazo social, sino a
un fenémeno de ausencia de exclusion. Entonces, quizas pudiera pensarse en el
ambito espafiol no se estan produciendo procesos de rechazo o exclusion a las
personas con patologias raras. Esta interpretacion no seria real.

Algunos ejemplos en los que se puede entrever que la ausencia de
exclusion no indica la inexistencia de rechazo completo son:

134, que padece un tipo de hemofilia, nos indica: Aungue el resto de
las personas tienen un comportamiento correcto, no hemos sentido
rechazo, pero realmente tampoco una excesiva empatia.

149, cuyo hijo tiene acondroplasia, refiere: La gente sin que se
sorprende cudndo le explicas lo que supone esta enfermedad y que no es
solo gue sean pequerios, sino que esa enfermedad les puede suponer
muchos problemas a nivel de salud. Por nuestra parte tenemos que decir
gue tenemos mucho apoyo alrededor.
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163, con su hijo también con acondroplasia, indica: No siento
rechazo, pero si me molesta cuando la reaccion es de pena o de ensalzar
mi papel como madre de un hijo con dificultades que se ven fisicamente
a la primera, porque creo que es una persona estupenda, como cualquiera
y que me alegra cada dia con su presencia.

173 (no diagnosticado) indica: En general siempre ha sido aceptado,
pero ahora que ya tiene 12 afios, la aceptacion social se reduce a sus
familiares mds cercanos. Las relaciones sociales se reducen a la familia
mds cercana.

191 (hija con acondroplasia): Respecto a las personas que no nos
conocen, pues si gue les llama la atencion, pero no he notado que haya
ningin comentario fuera de lugar.

1100 (Hiperfenilalaninemia): A/ ser una enfermedad que tratada desde
el nacimiento no se nota que estd presente nunca hemos tenido una
reaccion social negativa. Si que cuando comemos fuera de casa,
cumplearios, celebraciones, etc en las que la comida estd presente y hay
que explicar que el nifio no puede comer segiin que cosas las personas
reaccionan con extrafiez e interés por saber ya que nunca han oido
hablar de esta enfermedad pero nunca hemos sentido rechazo y nunca
nosotros hemos tenido problemas en explicar en qué consiste y asi se lo
estamos transmitiendo a nuestro bijo.

En estos y otros ejemplo podemos comprobar que la ausencia de rechazo
tiene cierta vinculacién con la inexistencia de manifestaciones externas, como
suceden en algunas de las enfermedades metabodlicas o aquellas que cursan con
dolor crénico. En estos casos, como indican algunos informantes, las personas
afectadas no muestran sintomas notorios que generen una inmediata reaccion en
los demas. Ahora bien, cuando las personas o familias afectadas presentan algin
rasgo definitorio las reacciones sociales son evidentes e inmediatas. Ante esta
realidad algunos de los entrevistados han optado por “/...J adaptarse a las miradas
extrafias” (129, patologia mitocondrial), por ocultar la enfermedad (I38) gracias a
que “[...] la medicacion ha logrado que no haya gue hablar mucho de la dolencia y
eso ha hecho que mi hijo la oculte”, etc.
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Por todo ello consideramos que podemos hablar de la existencia de un
proceso de exclusion cero dentro del codigo “ausencia de exclusion”.
Denominamos, entonces, fendmeno de exclusion tipo cero en personas afectadas
por enfermedades de baja prevalencia a aquellas reacciones/relaciones sociales que
se configuran en base a procesos consistentes en opacar los sintomas o las
personas con sintomas. Es decir, este tipo de exclusiéon puede ser autogenerada o
heterogenerada. El primer tipo se produce debido a la consideracién de que si se
habla de la patologia se podra producir exclusién y con este proceso se evita (Por
ejemplo 1182 con familiar afectado por el Déficit de Alfa-1 Antitripsina indica
que esta persona es especialmente cuidadoso con no manifestar externamente su
enfermedad, y teme que si se conoce la de nuestros hijos pueda afectarles en el futuro
especialmente en su entorno laboral). El segundo tipo, en cambio, se basa en
procesos de invisibilizacion, curiosidad, lastima no empatica, indiferencia, no
comprension, etc. de la realidad ajena. Este tltimo caso suele ser el mas habitual
en este tipo de exclusion segin nuestros datos.

Los fendmenos muestran una exclusiéon que no opera estrictamente en el
nivel meso o macro, y que se restringe al nivel micro. De tal modo que puede
pasar desapercibida, una persona minusvalora a otra con algin tipo de
caracteristica no-normal (lo que conduce a la estructura de significacion basada en
la normatividad de lo habitual) y evita la comprension de la realidad ajena. A su
vez, las personas afectadas, sabiendo que esta realidad existe, toman la opcion
defensiva de ocultar su propia realidad.

Por otro lado, en esta categoria podemos ver que los cddigos
“exclusiéon/rechazo” (39 casos), “lastima” (11 casos) o “desconocimiento
social/incomprension” (10 casos) también operan en los procesos de relacion
social de las personas afectadas. De tal modo que ademas del fenémeno de
exclusion cero también nos encontramos un fenémeno social que denominaremos
exclusion social tipo uno y que hace referencia a un proceso de exclusion social
real en el cual las personas afectadas se ven marginadas, relegadas, disminuyen sus
relaciones sociales, son aisladas por los demas, etc.

I13 (Sindrome de Noonan): [...] ha sido acosada, en el Instituto
llegaron a tirarla los libros en varias ocasiones, cortarle la cazadora o

65



Coca JR, VALERO MATAS JA ILLNESS & SOCIETY

Grdfico 13: Frecuencia de los codigos presentes en la categoria general

Categoria general
Ausencia exclusion
Deseo de olvido
Relaciones positivas

Exclusion/Rechazo

No empatia/Rareza/No
comprension

Lastima
Imposibilidades

Curiosidad

Desconocimiento
social/Incomprensién

Miedo

Infravalorar

Frecuencia
Fuente. Elaboracion propia

cortarle un mechon de pelo. Se denuncid al Instituto y a la Consejeria de
Sanidad, sin resultado, se empeoraron las cosas, llegaron a amenazarla
de muerte. Entre el vecindario pasa del rechazo de unos, dejar de
invitarla a los cumplearios a partir de los 8/10 afios, a la listima de
ot70s.

127 (Sindrome de Noonan): Decir que no tenemos, fiestas, amistades,
cdmo no podemos hacer las mismas actividades que las demds familias!.

Siempre vamos solos.

Los procesos de estigmatizacion, exclusion o inequidad de cualquier
enfermedad pueden tener unas implicaciones politicas que no deben ser obviadas,
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Grifico 14. Frecuencia de los cédigos presentes en la categoria Familia/ Amigos.

Rechazo 15,4%

No comprension
2,6%

Ocultamiento 2,6%
Apoyo/Aceptacion

79,5%

Fuente. Elaboracion propia

puesto que las patologias estigmatizadas pueden traer consigo que la evolucion de
la patologia sea mas agresiva o que dificulte su tratamiento o gestion (Conrad y
Barker, 2010). De ahi que resulte socialmente preocupante el contexto psicosocial
negativo al que hemos hecho referencia previamente. Por otro lado podemos
comprobar que la institucién familiar —en general- y el entorno socioafectivo
mas cercano a los afectado opera como un tamponador de este marco psicosocial
de riesgo e incertidumbre. El apoyo y la comprension de las personas cercanas
sera, entonces, uno de los agentes sociales que permiten reducir la posibilidad de
que se produzcan graves situaciones de inequidad y exclusion. Ademas,
coadyuvan -tal y como afirmaria Niklas Luhmann (1998)- en la reduccion de la
complejidad de los afectados. No obstante, también hemos encontrado procesos
de rechazo y de ausencia de comprension en la familia y en los amigos. En este
sentido conviene tener presente que existe una infrapercepcion del rechazo
dentro de este codigo (Grifico 14). Ello es debido a que algunos informantes
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indican que han sentido rechazo en personas consideradas amigos pero, tras
dicho rechazo, afirman que realmente no lo era y no incorporan a esa persona a
su contexto familiar. Este hecho supone la consideracion de tal rechazo en otra
categoria. Este aspecto muestra la creencia de que el entorno familiar y el de
amistas es positivo emocionalmente y ayuda en las situaciones criticas de nuestra
vida. Ahora bien, un porcentaje pequefio de los informantes (18%) consideran
que en su familia/amigos ha habido rechazo y ausencia de comprension.

Los fenomenos sociales sobre los que estamos tratando podrian tener su
explicacion en la imposibilidad de establecer una reconstruccién de la
racionalizacion rota por la patologia y por los sintomas consiguientes. Es decir,
las patologias de baja prevalencia serian disruptores del habitus generando, en
numerosos casos, procesos de exclusion. Recuérdese que el habitus, del que ya
hemos hablado, se manifiesta en el comportamiento social, en los rituales
colectivos y en las practicas automatizadas (Wagner y Hayes, 2011). La
incertidumbre y el riesgo en relacion con el futuro, con las relaciones humanas,
etc. son los factores explicativos de este fendmeno. Es decir, la sintomatologia, la
evolucion de la enfermedad, el sufrimiento convertido en elemento cotidiano y
compartido, o las transformaciones del cuerpo (entre otros aspectos) generan esta
percepcion de incertidumbre y riesgo en aquella parte de la sociedad relacionada
indirectamente con estas patologias. En estas situaciones, la certeza se rompe y la
racionalidad tiene ciertas dificultades de operar desde las premisas convencionales
del razonamiento preestablecido. Al operar fundamentalmente el riesgo y la
incertidumbre las elecciones se dificultan o se imposibilitan (Goémez, 1992). Otra
posicion relacionada con esta la encontramos en Cornelius Castoriadis (1997).
Este autor menciond la existencia de la ldgica ensidica que consiste en un tipo de
razonamiento social que permite a una sociedad sobrevivir y mantener sus
estructuras fundamentales inalteradas. Castoriadis afirma que las instituciones de
la sociedad implementa esta logica a través de una serie de imposiciones
imaginarias instituidas. Ellas seran las que configuren la evolucion social (o su
carencia) y establezcan los mecanismos necesarios para que esa logica sea
incorporada por las personas (Coca y Valero, 2010).

Cuando sucede este fendmeno de exclusion dentro del dambito de las
relaciones humanas mas cercanas, se desarrollan procesos dificiles de adecuar a
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Gridfico 15. Frecuencia de respuestas (codigos) en la categorfa de respuesta a la sociedad

Categoria Respuesta a la sociedad

Frecuencia

Fuente. Elaboracién propia

nuestros juicios-previos (denominados prejuicios por algunos hermeneutas) y es
necesario reordenar nuestras relaciones y nuestro comportamiento (Grifico 15).
Por ello podemos afirmar que, de manera simplificada, se genera
fundamentalmente dos tipos de respuestas antagbnicas. La primera es la de
aislamiento y soledad. Ante una sociedad percibida como agresiva, las personas
buscan mecanismos de defensa algunos de los cuales se basan en evitar la
relacion con ese entorno percibido como agresivo. En segundo lugar, también
podemos comprobar la existencia de una actitud luchadora, critica y de
pretension de “normalidad”. La respuesta de lucha a la sociedad agresora (N=6)
no es abundante en el conjunto de respuesta, pero resulta alentadora ante un
contexto relacional en el que existe un gran sufrimiento. Se produce, entonces,
un fenémeno de lucha por la apropiacién de un contexto relacional en el que
las personas afectadas pretender “presentizar” su realidad en el mundo y en la
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vida misma (Leon, 2005). Ahora bien, debemos ser conscientes que las personas
que adoptan esta posicion son pocas. Ello nos hace considerar que el entorno
de relaciones humanas sigue siendo enormemente complicado y dificil de
cambiar. Por dultimo, debemos tener en cuenta otro aspecto. Cuando los
informantes consideran que estan en proceso de busqueda de cierta normalidad
o que ya la han alcanzado (N=5) pueden estar incurriendo en un proceso de
asuncion de la logica de la dominacién del habitus. Como ya expusimos al
comienzo, el habitus es un conjunto de esquemas de percepcion, estima y
accion (Bourdieu, 1988). Estos esquemas operan como elementos estructurantes
de la racionalidad y son el engranaje de las explicaciones sociales que nos damos
colectivamente. Por ello, el concepto de normalidad funciona como proceso
coercitivo y de poder vinculado a la normatividad de los comportamientos y
percepciones sociales. Esta capacidad coercitiva del habitus se realiza en tres
direcciones: 1) persona no afectada/conocedora - persona/familia afectadas, 2)
persona no afectada/ignorante - persona/familia afectadas, 3) persona/familia
afectadas consigo misma.

Para terminar sefialaremos un aspecto que sospechamos que todavia no
ha sido estudiado y sobre el que convendria saber mas: la fobia social. Pinto-
Gouveia et al. (2006) indican que las personas con fobia social presentan, con
mayor frecuencia que los pacientes con trastornos de ansiedad, creencias
relacionadas con la insatisfacciéon de sus necesidades vinculadas al apoyo, la
estabilidad, la confianza y la empatia. De ser esto asi, pareciera que la situacion
de exclusion social que se genera en la interrelacion entre el sistema médico y el
sistema social genera un entorno que puede genera, en ciertos pacientes, cierta
fobia social. Nos preguntamos, entonces, si este fenémeno pudiera estar
relacionado  con cierto proceso de culpabilizacion 'y autorrechazo
heterogenerado.

Analisis de la percepcion de los afectados en relacion con el
sistema médico

El sistema médico es uno de los elementos fundamentales para
comprender a las enfermedades raras como fenémeno social. Durante mucho
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tiempo las enfermedades raras han sido despreciadas por clinicos, investigadores
médicos, industria farmacéutica y la propia sociedad (Berman, 2015). Esto ha
cambiado sustancialmente en los tltimos afios y Jules J. Berman (2015) considera
que el desarrollo de medicamentos para las enfermedades de baja prevalencia
supera sustancialmente el desarrollo de fairmacos para enfermedades comunes.
Ello es debido, sigue diciendo, a que los avances biomédicos han permitido
conocer mucho mas sobre los procesos patogénicos y sobre el tratamiento para
este tipo de patologias rara. Aunque estos datos son evidentes, la urgente y
compleja realidad de los efectos de las enfermedades raras presenta, desde una
perspectiva social, unos elementos sociales insalvables que convierten a parte de
esta realidad social en un contexto social dramatico.

El primero de estos aspectos parte de la concepcion imaginaria asentada
en la identificacién de normalidad como lo natural, lo que conduce al imaginario
de que el estado general de los organismos es el estado saludable (Boorse, 1975).
Esta preconcepcién social el uno de los elementos fundamentales de
discriminacién posterior. Es decir, si una persona no cumple el criterio de
normalizacion pre-establecido como parte estructurante del habitus, entonces
esta persona no sera natural y, por ende, podra ser interpretado como si fuese un
engendro (mal concebido), posteriormente (y como consecuencia de lo anterior)
podra ser discriminada como no perteneciente al grupo. Un ejemplo claro de
este aspecto nos lo encontramos en las personas afectadas por acondroplasia.

"En principio, el estigma social entendido como un atributo que
diferencia a una persona o a un grupo de personas frente a los demas
y que genera una respuesta negativa de los grupos sociales
dominantes, es un fenémeno que se aplica por igual a todo tipo de
discapacidad. Sin embargo, es evidente que no existe un nivel de
estigma igual para todas las discapacidades. Hay condiciones que
tienen un potencial de estigmatizacion mas alto, y es el caso de la
acondroplasia. Tener acondroplasia no significa tnicamente padecer
dificultades médicas o de accesibilidad fisica. Ser pequefio y tener
rasgos fisicos peculiares, conlleva estar expuesto a un estigma mayor
en todos los contextos sociales, pues es evidente que la condicion de
enano, al ser una cuestion objetiva y a diferencia de otras
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condiciones, no se puede disimular, propiciando consecuencias muy
graves para la persona afectada en todos los ambitos de su vida"
(Alvarez, 2001, p.51-52).

Si a esta concepcion se le suma el imaginario segin el cual el cuerpo es
analogo a una maquina/artefacto, entonces cobra sentido el papel del interés
normativo en el disefio de la maquina llamada cuerpo. En este imaginario opera
la normatividad de la enfermedad puesto que si la maquina no “funciona
correctamente” es que esta “estropeada”, hay algo que “arreglar”, etc. Por eso, y
desde esta perspectiva, se podria afirmar, siguiendo las consideraciones de Boorse
(1975), que una patologia es una enfermedad social cuando es: 1) indeseable para
su portador, 2) cuando es un titulo que necesita un tratamiento especial y 3)

cuando es una excusa valida para un comportamiento normalmente criticable.

La indeseabilidad tiene gran interés psicosociologico puesto que implica
cierta arbitrariedad en la concepcion subjetiva de la patologia. De hecho, la
benignidad de las patologias hace que el impacto psicosocial sea menor y, por
ende, el nivel de indeseabilidad también se vea reducido. Es previsible, entonces,
pensar que las personas con patologias mas benignas no se veran tan afectadas
por esta problematica. Asi mismo, también debemos ser conscientes que aquellos
que sufren patologias no diagnosticadas tienen una presion psicosocial
sobrevenida debido a la situacion de exclusion y marginacion social (con
independencia del grado de la misma). Ello hace que, a nuestro juicio, la
indeseabilidad en las personas no diagnosticadas no esté relacionada,
estrictamente, con la patologia sino con la incapacidad del sistema médico para
establecer el diagnostico apropiado.

Cuando los informantes nos exponian su situacion vivida al conocer la
patologia, hacian referencia mayoritaria a cierto nivel de exclusion médica
relacionado con la ignorancia médica para gestionar tal situacion (Grdfico 16).
Posada et al. (2018) y Berman (2015), entre otros, nos indican la compleja
situacion biomeédica que generan las enfermedades raras. Berman (2015) también
advierte la posible confusion de éstas con otras enfermedades comunes. Ello
dificulta que los profesionales del sistema de salud tengan, en numerosas
ocasiones, la capacidad de poder detectar con certeza y rapidez la situacion de las
personas afectadas. Ahora bien, los informantes también hacen referencia, en
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Grifico 16. Frecuencia de respuesta de las personas afectadas en la categorfa Exclusion y en
relacién con su experiencia vivida

Exclusion Familiar

Exclusion Social

Carencia Ignorancia/ Exclusion
médica

Exclusion Politica

Exclusion Investigacion

Fuente. Elaboracion propia

ocasiones, a la existencia del desprecio en la relacion médico-paciente, lo que
trasciende al fendmeno biomédico en si y nos reconduce a la significacion
estructurada en base al habitus de la normalidad y la exclusion subsiguiente. Este
elemento, como es evidente, no esta relacionado estrictamente con las
investigaciones o con los conocimientos médicos, pero si genera un fuerte
impacto en las personas afectadas. De hecho, cuando le preguntamos a nuestros
informantes sobre como consideraban que habia sido la relacién con el sistema
sanitario, las respuestas fueron relativamente sorprendentes por su polarizacion
(positiva o negativa) y por su indeterminacion.

El elemento mas sorprendente provino de la gran cantidad de respuestas
indeterminadas, que ascendieron a mas del 40% del total. Por otro lado, algo mas
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Grdfico 17. Frecuencia de respuestas acerca de la valoracion del sistema sanitario

Nula/Nada

Lugar de origen nula
Muy negativa
Bastante negativa
Intermedia

Bastante positiva

Muy positiva

Pilar/Positivo/
Fundamental

Asociacion/Federacion

Respuesta
indeterminada/nula

Frecuencia

Fuente. Elaboracion propia

del 30% fueron valoraciones positivas. Mas de 50 informantes incluso
consideraron que la relacion médico/paciente fue muy positiva o fundamental
para sobrellevar el proceso. Un grupo relativamente pequefio ha derivado la
respuesta hacia la relacidon con las federaciones u asociaciones de pacientes, lo que
nos muestra la importancia sanitaria que estas instituciones estan jugando en el
fendmeno social de las patologias de baja prevalencia.

Algunos ejemplos de lo que estamos indicando son los siguientes:
103: [en referencia a un determinado centro médico] “[...] han sido

nuestro pilar fundamental para comprender, entender vy afrontar la
enfermedad”
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113: “En estos 20 afios, hemos encontrado a mds "profesionales”
desmotivados y sin informacion que ofrecer, que profesionales motivados

que aunque no tuvieran informacion, la han buscado.”

128: “NO ME HAN AYUDADO EN NADA, al contrario me han
jodido la vida. Solicite el Uso Compasivo y fue denegado por [nombre
del hospital] porque cuesta 400.000€. Mi hijo a la edad de 6 arios lo
echaron del Sistema de Salud, y dejaron de atenderlo y tengo un gastos
por lo alto de 48€ diarios porque necesita fisiorehabilitacion vy

logopedia...”

156: “Los médicos han sido empdticos pero muchos de ellos tenian mu
'y
poca o ninguna experiencia, y se cortaban y se notaba su inseguridad.
or el otro lado también hubo especialistas que sabian o al menos
Por el otro lado tamb q
buscaban soluciones”.

167: “Siempre te tratan desde la pena, no desde la perspectiva de vamos a
intentar ver qué es lo que te ocurre y como podemos ayudarte a mejorar.
El inmovilismo vy las pocas ganas de buscar informacion porque es
quizds el sinico paciente con acondroplasia que me voy a encontrar en
toda mi vida, es la actitud general, frente a un paciente con una
enfermedad poco frecuente.”

189: “Nuestra principal aynda es la Fundacion a la que pertenecemos
desde que mi hijo nacid.”

199: “Son la base principal de todo esto, sin su aynda no hubiéramos
podido hacer frente a esto...”
CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES FUTURAS
En el presente trabajo hemos realizado un recorrido por la situacion de

las enfermedades raras en el contexto espafiol. La realidad social que estas
patologias generan estd repleta de aristas y matices de significacién. Ello hace
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muy complicado hacer un anilisis determinado de las mismas. De cualquier
modo, consideramos que es posible establecer una serie de lineas generales que
conviene tener presente y que ayudan a los decisores sociales a tomar las acciones

oportunas para ayudar a las personas afectadas.

1. Las personas y familias afectadas viven con sufrimiento, dolor y pena su vida.
De ahi, la necesidad de implementar estructuras de apoyo, relacionadas
con la psicologia y el trabajo social.

2. El diagnostico es vital para ayudar a establecer la identidad biomédica de los
pacientes. Por esta razon las actividades que van encaminadas a fomentar
un diagnostico rapido y certero tienen gran importancia.

3. La carencia de informacion, la ignorancia genera cierta situacion de exclusion
médica. Por esta razén los estudios sociales y aquellos relativos a la
educacion social podrian dar luz para establecer actividades que ayuden a
reducir esta situacion.

4. Las ER estan relacionadas con procesos de significacion social negativos. El
ideal de normalidad esta generando problemas sociales de exclusion y
convendria que éste fuese repensado.

wn

. Las relaciones en el contexto médico estan siendo transformadas por estas
patologias. El desconocimiento y la proactividad de los pacientes estan

incrementando los conflictos en este tipo de relaciones.

(o)

. Las personas y familias afectadas por las ER viven su realidad, en muchos
casos, en soledad y a través de una significacion de su propia existencia
basada en el caracter de raridad.

7. Una buena parte de las personas afectadas por ER no se sienten excluidas,
mientras que otras se sienten raras y despreciadas.
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Resumen: En este texto se hace una revision de los aspectos clave de la relacion existente
entre las enfermedades raras y la epigenética. Se exponen los efectos que traen consigo las
diferentes alteraciones en los procesos de regulacion genéticos. Asi mismo se exponen

brevemente los distintos tipos de alteraciones epigenéticas y algunas patologfas raras asociadas.

Palabras clave: Regulacién genética, epigenética, metilacion, histonas, ARN no codificante

Abstract: In this text we review the key aspects of the relationship between rare diseases and
epigenetics. The effects brought about by the different alterations in the processes of genetic
regulation are exposed. Likewise, the different types of epigenetic alterations and some

associated rare pathologies are briefly exposed.
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INTRODUCCION

En general, se conocen como enfermedades raras (ER) aquellas
condiciones que afectan a un porcentaje pequefio de la poblacién. Curiosamente,
este porcentaje varia entre diferentes regiones. En Europa, la definicion de
enfermedades rara se reduce a los trastornos graves de la salud que tienen una
prevalencia menor de cinco habitantes por cada diez mil (Baldovino et al., 2016),
pero en cambio en Estados Unidos se definen como enfermedades raras aquellas
enfermedades que afectan a menos de 200.000 personas (Nguyen, 2017).

Algunas enfermedades raras tienen un componente epigenético o en ellas
estan implicados genes regulados epigenéticamente (Lupu y Niculescu, 2011). La
epigenética es uno de los campos de la ciencia que mas esta avanzando
recientemente aunque nuestro conocimiento sobre este campo atn sigue siendo
bastante limitado. Boyce y Kobor (2015) consideran que la epigenética estd
generando un conocimiento cientifico revolucionario, a un nivel semejante,
afirman, al que trajo consigo los avances de Santiago Ramén y Cajal. Ello es asi
puesto que esta disciplina permite conocer los puntos fisicos de conexion entre los
genes y el medio ambiente. Ademas, estd mostrando de un modo concreto las
interacciones moleculares gen-ambiente y sus consecuencias en el desarrollo y
propagacion de patologias o de la salud. Si tenemos en cuenta que la mayoria de
las enfermedades raras presentan una etiologia genética, la interrelacion entre la
genética y la epigenética debe ser considerada como posible elemento causal.
Mas, si cabe, debido al hecho de que los cambios epigenéticos son comunes, al
contrario que las mutaciones genéticas patoldgicas (Nguyen, 2017).

Las variaciones epigenéticas pueden modular la respuesta en las
interacciones gen-ambiente. Esta respuesta supone que diversos factores propios
de nuestro estilo de vida, tales como la nutricidn, el estrés, la actividad fisica, los
habitos de trabajo o el consumo de alcohol, entre otros, estén vinculado a
determinadas marcas en nuestro epigenoma (Alegria-Torres, 2011). Por ello se
espera que la epigenética nos ayude a explicar como la expresion génica es
modulada por nuestro estilo de vida y por factores ambientales. Por todo eso
conocer la relacidn entre las alteraciones epigenéticas y las enfermedades raras es
una linea de investigacién muy necesaria en la actualidad, sobre todo por las
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grandes lagunas que existen en el conocimiento epigenético actual y del avance
cientifico necesario para poder contar con una terapia epigenética para las ER.

MECANISMOS DE REGULACION EPIGENETICOS Y ER

Los mecanismos de regulacion epigenética mas estudiados son la
acetilacion de histonas, la metilacion del ADN vy silenciamiento génico mediado
por ARN siendo estos mecanismos las primeras capas de una compleja e
intrincada regulacion (Nguyen, 2017). La alteracion de estos mecanismos debido
a mutaciones o factores ambientales como el stress, la dieta o el envejecimiento
causando cambios en la expresion o silenciamiento de genes. Recientemente,
Maria Berdasco y Manel Esteller revisaron sindromes genéticos causados por
mutaciones en genes epigenéticos y los agruparon en cuatro grupos dependiendo
del cambio epigenético implicado. Estos grupos son trastornos asociados a (I)
defectos en la metilaciéon del ADN, (IT) enzimas modificadoras de histonas, (III)
complejos implicados en la remodelacion del ADN y (IV) RNA no-codificante
(Berdasco y Esteller, 2013). Entre los cuales se encuentran enfermedades raras
como el Sindrome de Rett, el Sindrome de inmunodeficiencia, inestabilidad
centromérica y anomalias faciales o ICF, el Sindrome Rubinstein-Tabi o RTS y el
Sindrome de Sotos.

Enfermedades raras asociadas a defectos en la metilacion del
ADN

La metilacion del ADN consiste en la adicion de un grupo metilo a una
citosina en regiones especificas del genoma conocidas como islas CpG. Las
enzimas responsables de esta modificacion son las ADN metil-transferasas

(DNMTs).

El sindrome de inmunodeficiencia, inestabilidad centromérica y
anomalias faciales o ICF, se caracteriza por presentar anormalidades faciales
como hipertelorismo, puente nasal plano, protrusion de la lengua, pliegues
epicanticos y orejas de implantacién baja, inmunodeficiencia variable ademas de
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retraso mental y defectos neurologicos. El ICF es una enfermedad autoséomica
recesiva asociado a mutaciones en el gen DNMT3B en la mayoria de los
pacientes (Hagleitner, 2008). Este gen codifica la enzima ADN metil-transferasa
que participa en la metilacion del ADN promoviendo el silenciamiento de genes
y la compactacion de la cromatina.

El Sindrome de Rett es considerado una enfermedad rara ligada al
cromosoma X cuya incidencia es de 1 caso por cada 15000 nifias nacidas vivas.
Esta patologia se genera en el 96% de los casos, a raiz de una mutacion en el gen
ligado al cromosoma X y que codifica la proteina 2 con dominios de union al
metil-CpG (MeCP2). El Sindrome de Rett es un trastorno neuroldgico que se
presenta en forma de deficiencia mental severa. MeCP2 codifica para una
proteina implicada en la metilaciéon del ADN, MeCP2, que interviene en la
regulacion de la expresion génica actuando como inhibidor o activador (Gabel, et
al., 2015). Se ha encontrado que la supresion de la funcion MeCP2 en ratones
adultos produjo una serie de sintomas neurologicos severos. Estos sintomas
fueron semejantes a los observados en el sindrome de Rett, tales como la
contraccion global del cerebro, el aumento de la densidad de las células
neuronales, la retraccién de cenizas dendriticas, la reduccién de proteinas
sinapticas y el desarrollo astrocitico alterado, entre otros (Berdasco y Esteller,
2013; Nguyen et al., 2012). Segiin Nguyen et al. (2012) sugieren que MeCP2
probablemente regule las proteinas sinapticas después de que se haya producido
la transcripcion, directa o indirectamente. Asi mismo le otorgan un papel crucial
para MeCP2 en la regulacion post-transcripcional de proteinas sinapticas criticas
involucradas en el mantenimiento de las redes neuronales maduras durante las
tltimas etapas del desarrollo cerebral postnatal.

El Sindrome de Angelman (AS) se caracteriza por retraso motor, marcha
ataxica, retraso mental con habla escasa o ausente, convulsiones, alteraciones del
suefio, rasgos faciales caracteristicos y comportamiento alegre. Este trastorno
neurogénetico tiene una prevalencia de 1 caso por cada 12.000. El Sindrome de
Angelman esta causado por deleciones en la region 15q11-q13, por impronta
genética o “imprinting” o por mutaciones en el gen ubiquinin-protein ligasa
(UBE3A) (Meng et al., 2015; Horsthemke y Wagstaff, 2008; Cassidy y Schwartz,
1998) y también por mutaciones en MeCP2 (Watson et al., 2001; Makedonski ez
al., 2005).
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Makedonski et al. (2005), estudiaron la relacién entre la mutacién en
MeCP2 vy su relacién con UBE3A. Comprobaron que UBE3A esta afectado por
la deficiencia de MeCP2. En su trabajo pudieron comprobar que una expresion
reducida de UBE3A en cerebro de pacientes con Sindrome de Rett (RS) estaba
afectada por la deficiencia de MeCP2. Ahora bien, como el fenotipo de los
pacientes con RS es complejo, es posible que otras proteinas, aparte de UBE3A,
se vean afectadas por la deficiencia de MeCP2. Ahora bien, recientemente se ha
demostrado que la reactivacion de Ube3a en adultos ha traido consigo una
eficacia minima como proceso de intervencion terapéutico en paciencias con
Sindrome de Angelman. No obstante, la reactivacién de Mecp2? en adultos parece
ser altamente efectivo en el tratamiento del Sindrome de Rett (Silva-Santos et al.,
2015). Todo ello nos muestra la necesidad de seguir investigando para elucidar los
elementos causales de este tipo de patologias.

Enfermedades ravas asociadas a enzimas modificadoras de
histonas.

Las modificaciones post-transcripcionales de histonas mas estudiadas son
las siguientes: metilacion, acetilacion, fosforilacion y sumolacion. Estas
modificaciones determinan cambios en la compactacion de la cromatina que
afectan a la accesibilidad de la maquinaria de transcripcién y por lo tanto
cambios en la actividad transcripcional. Expondremos a continuacion unos

ejemplos aclaratorios de este tipo de patologias.

El Sindrome Rubinstein-Taybi (RTS) esta caracterizado por presentar
retraso metal, microcefalia y anormalidades faciales. Ademas, los pacientes
afectados tienen mayor riesgo de padecer cancer (Rubinstein y Taybi, 1963;
Hennekam, 2006). Es una enfermedad genética autosémica dominante
extremadamente rara, con una prevalencia estimada de un caso por cada 125.000
nacidos vivos. La RTS se caracteriza por rasgos faciales tipicos, microcefalia,
pulgares anchos y dedos de los pies, discapacidad intelectual y retraso del
crecimiento postnatal. Sin embargo, no hay criterios de diagnostico estandar
disponibles para RTS (Milani ez al., 2015). RTS esta asociado a mutaciones en una
enzima modificadora de histonas, en concreto, la histona acetiltransferasa
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CREBBP encargada de acetilar residuos conservados de lisina en las histonas. En
general, la acetilacién de histonas se encuentra relacionada con el proceso de
activacion transcripcional (Roelfsema et al., 2005). Por otro lado, la proteina
codificada por este gen presenta regiones de similitud muy alta con la proteina
p300. De ahi que el gen CREBBP y su homologo, la proteina p300 de union a
E1A (EP300) en el cromosoma 22, participen en varias actividades celulares
basicas, como la reparacion del ADN, el crecimiento, la diferenciacion, la
apoptosis de las células y la supresion de tumores al actuar como coactivadores
transcripcionales en diferentes vias de sefializaciéon (Goodman y Smolik, 2000).
Los analisis moleculares han permitido identificar mutaciones en
los genes CREBBP y EP300. En el primer caso, se pudieron identificar variantes
patdgenas del gen CREBBP en porcentajes de personas con RTS entre un 50 y un
70% (Schorry et al., 2008; Milani et al., 2015). En cambio, en el segundo caso, las
mutaciones en el gen EP300 se ha comprobado que afecta a un porcentaje mucho
menos, entre un 5 y un 8% de los pacientes afectados (Roelfsema et al., 2005;
Milani ez al., 2015). Se han logrado avances sustanciales en los estudios sobre la
base genética y los problemas médicos de la RSTS, que contribuyen al
diagndstico clinico inicial y la confirmacién posterior mediante analisis
moleculares. Dada la complejidad y la rareza de este sindrome, todavia hay
muchas preguntas sin respuesta sobre la RSTS. Por lo tanto, investigaciones
adicionales deben ser enfocadas en el diagndstico y manejo clinico, asi como en

la correlacion genotipo-fenotipo.

El Sindrome de Sotos esta causado por mutaciones o delecion del gen
NSD1, aunque se ha descubierto que el gen NFIX en el cromosoma 19p13
también es un gen cuya mutacion trae consigo fenotipos semejantes al Sindrome
de Sotos (Martinez et al., 2015). Estos fenotipos han sido denominados como
Sindrome de Sotos 2 o sindrome de Malan (Malan et al., 2010). Este sindrome
esta caracterizado por la presencia de un sobrecrecimiento, macrocefalia y
diferentes grados de dificultad en el aprendizaje. La prevalencia estimada de esta
patologia es de 1 caso por cada 14.000 habitantes (Lane ez al., 2017). Cursa con
efectos neuroldgicos ocasionando retraso en el desarrollo. En particular, el habla
se ve afectada estando casi siempre presente en las personas afectadas. Al mismo
tiempo, cierto grado de dificultad motérica es frecuente (60-80% de las personas),
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del mismo modo que la hipotonia y la presencia de articulaciones laxas (Melo ez
al., 2002). Los problemas mental esta presente en 80 a 85% de los pacientes, por
lo tanto un 15-20% pueden presentar desarrollos mentales normalizados.
Algunos pacientes no tienen disfuncion mental global pero tienen deficiencias en
el desarrollo del lenguaje y de las matematicas, asi como en la coordinacion
visual-motora (Melo et al., 2002). NSD1 es una enzima modificadora de histonas
que acta como histona metiltransferasa y estd implicada en la regulacion
transcripcional (Sotos et al., 1964; Kurotaki ez al., 2002). NSD1 es un cofactor con
dos receptores nucleares (NR). Estos receptores se unen al ADN y regulan la
expresion génica. Esta enzima presenta diversos dominios de unién y se pudo
comprobar que uno de ellos, el dominio SET, juega un papel destacado en el
crecimiento y diferenciacion celular, al tiempo que funciona como represor o
activador de la transcripcion (Kamal ez al., 2018). Por otro lado, el gen NFIX se ha
comprobado que esta relacionado con el desarrollo del cerebro y es un regulador
de la expresion celular, especialmente en lo relativo a la influencia fisioldgica del
nicho en el desarrollo celular (Martynoga et al, 2013). No obstante, pese a lo
dicho, las funciones concretas de NSD1 y de NFIX permanecen en buena medida
todavia desconocidas.

Otros ejemplos de interés son los el Sindrome de Kleefstra y el de
Kabuki. El primero, el Sindrome de Kleefstra (SK) es una patologia genética que
se caracteriza por déficit intelectual, hipotonia infantil, retraso grave en la
expresion oral y una apariencia facial distintiva con un espectro de rasgos clinicos
adicionales. Su prevalencia es desconocida. Hasta la fecha, se han descrito 114
casos. El SK esta causado bien por mutaciones o delecién del gen histona-lisina
N-metiltransferasa 1 eucromatica (EHMT1). EHMT1 se encarga de la metilacion
de la histona H3 en la posicion lisina-9 (Kleefstra er al., 2009). El segundo
ejemplo, correspondiente al Sindrome de Kabuki (SK), consiste en una patologia
caracterizada por rasgos faciales tipicos, anomalias esqueléticas, discapacidad
intelectual y déficit de crecimiento postnatal. Se estima una prevalencia
aproximada de 1:32.000. El SK esta asociado a mutaciones en el gen MLL2
(KMT2D) que codifica para la lisina metiltransferasa 2D encargada de la
metilacién de la histona H3 en la posicién lisina-4 (H3K4me) o deleciones en el
gen KDM6A que codifica para la demetilasa 6A especifica de lisina (Nitkawa ez
al., 1981).
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Enfermedades ravas asociadas a ARN no codificante.

El término ARN no codificante (ncRNA en sus siglas inglesas) se emplea
para designar habitualmente a aquel ARN que no codifica proteinas. Esto no
significa que dichos ARN carezca de importancia, que no contengan algun tipo
de informacion o que ni siquiera posea alguna funcion. A raiz de las diversas
investigaciones se ha asumido que, de manera general, la mayor parte de la
informacion genética de las células es procesada por las numerosas proteinas.
Mattick y Makunin (2006) indican que la mayoria del genoma de los mamiferos y
de otros organismos complejos, son transcritos a ncRNAs, muchos de los cuales
se empalman o procesan en otros mas pequefios tales como los microARNs
(miRNA), los ARN nucleares pequefios (snoRNAs segun sus siglas en inglés) u
otras clases de pequefios ARN reguladores atn por descubrir, entre otros. De
hecho, estas versatiles moléculas celulares regulan un amplio espectro de procesos
celulares (Cech y Steitz, 2014).

Los distintos ARN a los que hemos hecho mencion parecen comprender
una capa de sefiales internas que ha permanecido oculta y que controla diversos
niveles de expresion génica: arquitectura de cromatina, memoria epigenética, la
transcripcion, el empalme de ARN,; etc. En base a todo eso, las redes reguladoras
de ARN podrian determinar la mayoria de nuestras caracteristicas complejas,
desempefiar un papel importante en la enfermedad y constituir parte de la
variacion genética. (Mattick y Makunin, 2006)

Por todo esto, el genoma no codificante de proteinas esta adquiriendo
cada vez mas relevancia en biologia y medicina (Esteller, 2011). La relevancia del
genoma no codificante en lo relativo a las patologias humanas ha sido estudiado
principalmente en el contexto de la interrupcion de la expresion y de la funcién
de los microARN (miRNA) que se ha logrado detectar en el cancer humano. Sin
embargo, solo estamos empezando a comprender la naturaleza y el alcance de la
participacion de los ARN no codificantes (ncRNA) en la enfermedad (Esteller,
2011). Segtn la informacion que se tiene actualmente, el genoma humano y el de
otros organismos complejos expresa un amplio numero de ARNs no
codificantes. Ademas, las células de estos organismos estan repletas de estos
ARNs cuya funcidon principal es regular y dirigir las complejas vias de la
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ontogenia del desarrollo (Mattick y Makunin, 2006). No obstante, la
informacion que se tiene actualmente es provisional y todavia queda mucho por

conocer e investigar en este ambito.

Stark et al. (2008) realizaron un estudio en ratones y descubrieron
alteraciones en los procesos biogénicos de los microARN cerebrales. Estos ARN
no codificantes regulan la expresién génica; sobre todo a través de la inhibicién
de la traduccion o de la estabilizacidon del ARN mensajero. Estos autores
encontraron que la biogénesis anormal del microARN se debio a la
haploinsuficiencia del gen Dgcr8 que contribuyd al déficit conductual y neuronal
inducido por esta deficiencia cromosémica. Estos sintomas patologicos son
conocidos en humanos como el Sindrome DiGeorge.

El Sindrome DiGeorge se estima que tiene una prevalencia de alrededor
de 1 por cada 4.000 recién nacidos vivos, afectando por igual a ambos sexos en los
que se han identificado deleciones en el brazo largo del cromosoma 22 (22q11.2).
Dicha delecion se produce a raiz de un intercambio cromosémico desigual
(McDonald-McGinn y Sullivan, 2011). Es una enfermedad rara del desarrollo
caracterizada por tetania, enfermedad cardiaca al nacimiento, rasgos faciales
tipicos e hipoplasia del timo y las glandulas paratiroides. Aproximadamente del
35 al 90% de los pacientes diagnosticados clinicamente con el Sindrome de
DiGeorge presentan anomalias cardiacas como arco adrtico interrumpido,
troncus arterioso y tetralogia de Fallot. Por otro lado, entre el 80 y el 100% de
los afectados presentan velocardiofacial, disfuncion faringea, anomalias cardiacas
y facies dismorficas (He et al., 2013).

Stark et al. (2008) comprobaron que la haploinsuficiencia del gen Dgcr8
trajo consigo en ratones una sintomatologia semejante al Sindrome DiGeorge.
Posteriormente Chen et al. (2012) comprobaron que la proteina de unién a ARN
de doble cadena denominada DGCR8 (D:iGeorge Critical Region 8) interactua
con Drosha y facilita la maduracion del microARN (miARN) en las células del
musculo liso vascular (VSMC por sus siglas en inglés; vascular smooth muscle
cells). De ahi que los miRNAs ligados a VSMC son los que se veran mas afectados
por la interrupcién de DGCRS8 (Chen, et al., 2012) y, por ende, generaran los
problemas cardiovasculares relacionados con el Sindrome DiGeorge. Por otro
lado, Johnson et al. (2009) también identificaron a DGCR5 como elemento
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causante de este sindrome, siempre y cuando se encontrase disrumpido por
represores transcripcionales. Ahora bien, este gen codifica fundamentalmente en
el cerebro ocasionando los efectos neuroldgicos subsiguientes.

CONCLUSION

A lo largo de este capitulo hemos hecho una revision sobre algunas de las
patologias de baja prevalencia relacionadas con las alteraciones en los procesos de
regulacion epigenética. Como hemos podido comprobar el avance en la
comprension de las mismas es notable. No obstante, nuestro conocimiento ain
es limitado y, por tanto, necesitamos seguir conociendo mas sobre estos
procesos. Por ello, el estudio sobre la contribucion que la regulacion epigenética
tiene en las enfermedades raras sera fundamental para un mejor entendimiento
del mecanismo de accidén y sus consecuencias asi como para el desarrollo de
nuevos tratamientos.
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Resumen: La presente investigacion tiene como objetivo analizar la realidad social de las
familias afectadas por el Sindrome de Wolfram. Se realiza una investigacién cualitativa basada
en entrevistas online. El analisis es sociohermenéutico y comprensivo. Se comprueba el
aislamiento al que se ven sometidas las familias y la problematica social que éstas padecen. Por

ultimo es notoria la situacién de marginacioén social que viven los afectados.

Palabras clave: Sindrome de Wolfram, sociohermenéutica, comprension social, exclusion.

Abstract: The objective of this research is to analyze the social reality of families affected by
Wolfram’s Syndrome. Qualitative research based on online interviews is carried out. The
analysis is socio-hermeneutics and comprehensive. The isolation to which the families are
subjected and the social problems they suffer are proved. Finally, the situation of social

marginalization lived by those affected is notorious.

Keywords: Wolfram’s Syndrome, socio-hermeneutics, social comprehension, exclusion.
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INTRODUCCION

El sindrome de Wolfram (SW) es una entidad multisistémica
neurodegenerativa con una baja prevalencia en la poblacion espafiola. Este
sindrome genera unos graves problemas biomédicos en las personas
directamente afectadas y, ademads, el diagnéstico de esta enfermedad implica
devastadoras consecuencias a nivel fisico, educacional y emocional. Existe por
tanto una importante repercusion en la esfera psicosocial tanto en la familia
como en la persona afectada por la enfermedad que deben de ser tenidos en
cuenta en el seguimiento adecuado de esta entidad. Ademas, como veremos en
este trabajo, también existe una repercusion social que suele permanecer fuera
del contexto biomédico y que, por ello, permanece en un contexto externo al
ambito de seguimiento de esta entidad. Estos aspectos sociales no han sido
demasiado estudiados hasta la actualidad salvo algunos trabajos concretos de un
mismo autor (Esteban et al., 2010; Esteban et al., 2015) El presente capitulo, por
tanto, tiene como objetivo fundamental conocer alguno de los condicionantes
sociales y psicosociales a los que se ven sometidos las personas y las familias
afectadas.

METODOLOGIA

Esta investigacion es un estudio exploratorio de la realidad social de las
personas afectadas por el SW. En las enfermedades raras y en concreto en el
Sindrome de Wolfram hay que entender como afectados no sélo al individuo
que fisicamente padece la enfermedad, sino también a todo el sistema familiar.
Ello es debido a que esta entidad conjuga una serie de patologias cronicas,
degenerativas, progresivas y genéticas, de inicio en la infancia, lo que supondra
un importante desajuste del sistema familiar. Por ello hemos realizado, en
primer lugar, una revision documental del Sindrome de Wolfram buscando
aquellos trabajos amplios que permiten describir y estudiar la realidad
sociobiomédica de esta entidad y centrandonos en los efectos indicados por los
informantes. Por otro lado hemos desarrollado un cuestionario cualitativo a
través de internet a los familiares (padres y madres) de personas afectadas por el
SW. La informacion se obtuvo de manera anénima a través de una serie de
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preguntas semi-estructuradas de respuesta abierta y solicitandoles que fuesen lo
mas amplias posibles. Para la obtencion de los informantes se contd con la
colaboracion de miembros de la Asociacion espafiola para la investigacion y
ayuda del sindrome de Wolfram (http://aswolfram.org/). Hemos contado con
la participacion de 10 familiares quien han respondido con libertad a las
preguntas planteadas. Las respuestas fueron analizadas a través de la
metodologia socio-hermenéutica. Este enfoque centra su interés en realizar un
proceso comprensivo de los tres elementos categoriales clave del proceso
comunicativo: “autor”, “texto” y “lector” (Coca y Valero, 2012). El hecho de
estudiar una enfermedad nos permite considerar que el “autor” del propio texto
sociobiomédico es el propio sindrome, el “texto” sera la persona directamente
afectada y el “lector” de dicho texto sera nuestro informante. Teniendo esto
presente analizaremos algunos aspectos de la realidad social vivida por las
personas afectadas por el SW.

EL AUTOR DEL PROCESO SOCIOHERMENEUTICO: EL PrROPIO SW

El Sindrome de Wolfram (SW) es un trastorno genético autosémico y
recesivo (4p). Se caracteriza por una diabetes mellitus juvenil, diabetes insipida,
atrofia del nervio éptico, pérdida auditiva y neurodegeneracion (Urano, 2016).
De ahi que a este sindrome también se le conozca con el acronimo de
DIDMOAD o DIDMAOS (Esteban y Goémez, 2006). Este sindrome es
considerado una enfermedad rara puesto que se estima que afecta a 1 de cada
55.000-770.000 personas (Karzon et al., 2018) siendo la frecuencia de portadores
de 1/354 (Barrett et al., 1995). La prevalencia en Espafia se estima que puede
ascender a 1:1.000.000 (Esteban et al., 2018).

El SW cursa de manera variable, de hecho algunas de las personas
afectadas pueden desarrollar, sumado a las entidades caracteristicas del sindrome,
hipopituitarismo, neuropatia periférica, enfermedad psiquiatrica, problemas en
el tracto urinario, infertilidad, aleraciones mestruales en la mujeres e
hipogonadismo en los varones, o sintomas propios de la neurodegeneracion del
sistema nervioso central como son la ataxia ceberebelosa y la demencia (Esteban
y Gomez, 2006; Toppings et al., 2018).
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El diagnostico es principalmente clinico siendo el estudio genético una
herramienta para confirmar. La coexistencia de diabetes mellitus antes de los 16
afios y atrofia Optica en la infancia debe de hacernos sospecha de la posible
existencia de Sindrome de Wolfram.

La etiologia del SW consiste en numerosas mutaciones genéticas del gen
WES1, (OMIM: 222300) ubicado en el cromosoma 4 (4p16.1). De hecho, se han
identificado mas de 230 mutaciones de este gen WFSI (Qian et al., 2015). A su
vez, otro gen, denominado CISD2 (4g24), ha sido identificado como elemento
causal de una tipologia diferente del SW, denominada Sindrome de Wolfram 2
(OMIM: 604928). En esta variedad también se produce atrofia éptica, diabetes
mellitus, sordera y neurodegeneracion, pero no se produce diabetes insipida
(Rigoli y Di Bella, 2012). El gen WFSI codifica la wolframina (WFS1; OMIM:
606201), una proteina integral de la membrana del reticulo endoplasmico de 890
aminoacidos que se expresa predominantemente en pancreas, cerebro, corazon y
musculo (Rigoli et al., 2011). Esta proteina participa en la regulacion de la
homeostasis del calcio intracelular modulando los niveles de calcio en el reticulo
endoplasmico (Takei ez al., 2006; Rigoli ez al., 2011). La disfuncion del reticulo
endoplasmatico de las células beta-pancreaticas, productoras de insulina, puede
inducir apoptosis celular y el consiguiente déficit de secrecion de la hormona,
caracteristico de la diabetes mellitus. Otras investigaciones han mostrado que las
mutaciones en WFSI también generan deficiencias en el funcionamiento de la
Na/K ATPasa (Zatyka et al., 2008). Este hecho podria explicar la pérdida de
audicién caracteristica del sindrome, al producirse una alteracion en la
circulacion de potasio en el oido interno. Este problema seria resultado de la
interrupcion en la interaccién entre una de las subunidades de la wolframina
(concretamente la b1) y la Na/K ATPasa (Rigoli et al., 2011).

Como ya hemos indicado antes, también se ha descubierto la presencia
de mutaciones en el gen CISD2 el cual codifica la proteina ERIS (endoplasmic
reticulum intermembrane small protein), la cual también esta localizada en el
reticulo endoplasmatico (Rigoli y Di Bella, 2012, Amr et al., 2007). ERIS es una
proteina muy conservada evolutivamente y, de manera semejante a la
wolframina, también esta relacionada con la dindmica del calcio en el lumen del

reticulo endoplasmatico (Solovyova et al., 2002).
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No obstante, y pese a estas nociones genéticas preliminares, las
numerosas mutaciones genéticas que confluyen en este sindrome provoca que
resulte complicado establecer una correlacién clara genotipo-fenotipo (Lopez et
al., 2013). De hecho, tal y como indican Asanad ez al. (in press), SW comparte
caracteristicas con afecciones mitocondriales tales como la neuropatia dptica
hereditaria de Leber (LHON, por sus siglas en inglés). Ello sugiere que existen
etiologias complementarias relacionadas con las disfunciones mitocondriales y el
ADN mitocondrial se relaciona también con la patofisiologia del Sindrome de
Wolfram.

Por todo ello es imprescindible ofrecer un enfoque biopsicosocial en las
enfermedades poco frecuentes y, en concreto, en el Sindrome de Wolfram. En
este sentido serfa conveniente una atencion coordinada de caracter
multidisciplinario compuesta por Endocrindlogos, Neurdlogos, Nefrologos,
Urdlogos, Ginecdlogos, Oftalmélogos, Otorrinolaringdlogos, Pediatras,
Psiquiatras, Trabajadores Sociales, Psicologos sin olvidar el papel fundamental
del médico de familia para coordinar todo este equipo y atender los
requerimientos de las familias (Esteban ez al., 2015).

EL TEXTO: LOS PACIENTES

El SW tiene un desenlace relativamente rapido y dramatico. La media de
edad de la muerte se sitGa en los 30 afios, oscilando en un rango entre 25 y 49
afios (Urano, 2016). La mortalidad generalmente es debida a complicaciones del
sistema urogenital y neurologico. El mejor conocimiento del sindrome y
adecuado control ha propiciado que las complicaciones del sistema urogenital no
sean la causa principal de muerte adquiriendo importancia la neurodegeneracion
(Esteban et al., 2018). A pesar de los avances, los pacientes afectados fallecen
prematuramente como consecuencia de las discapacidades neurologicas graves.
De hecho, el Sindrome de Wolfram afecta al cerebro desde edades tempranas y
altera diferentes regiones del cerebro (putamen, talamo, cuerpo calloso, cerebelo,
etc.). Hershey et al., (2012) han comprobado la existencia de cambios profundos
a nivel cortical y cerebelar. Por otro lado, estos autores también han encontrado
efectos aislado en regiones tales como la lingual, la precentral y la corteza frontal
media rostral.
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Uno de los efectos que genera un mayor condicionante en las personas y
familias afectadas proviene del conocimiento, por parte de los afectados, que
existe un desenlace fatal y prematuro. El prondstico de vida de los pacientes
afectados viene marcado por las consecuencias fisicas de esta entidad e implica
que habitualmente los pacientes mueren alrededor de la tercera o cuarta década
de vida, como consecuencia de la neurogeneracion del sistema nervioso central
que ocasiona discapacidades neurologicas severas tales como la disfuncion

bulbar.

Los sintomas neurologicos comienzan con frecuencia alrededor de la
tercera década de la vida, aunque algunos autores describen un inicio mas precoz
(Chaussenot et al., 2011). Respecto a la disfuncion bulbar, conviene sefialar que
es uno de los problemas clinicos mas importantes en las patologias de las
neuronas motoras. Esta afectacién bulbar proviene de las alteraciones en la via
corticobulbar o en la degeneracion de las neuronas del tronco encefélico, lo cual
contribuye al establecimiento de diversas complicaciones respiratorias
posteriores. De hecho puede producirse desnutricion cronica como
consecuencia de la debilidad muscular bulbar. También pueden ser habituales las
obstrucciones de las vias respiratorias a causa de las anomalias en el control y
fuerza de los musculos laringeos y faringeos. Por otro lado, la debilidad
muscular bulbar impide también que la tos fluya adecuadamente para eliminar
ast los residuos de las vias respiratorias. Esta disfagia puede conllevar, entonces,
la aspiraciéon de microorganismos, alimentos y liquidos y, por ende, el potencial
desarrollo de neumontas. En el caso de las personas afectadas por el sindrome de
Wolfram son habituales los fallos respiratorios con consecuencias fatales
resultado de la atrofia en las células del tronco encefalico (Urano, 2016).

También es importante destacar que la atrofia cerebelosa dara lugar a una
marcha taxica que junto a la sensacion constante de mareos confinard con
frecuencia al paciente en una silla de ruedas o incluso al ancamado (Pickett et al.,
2012).

En el Sindrome de Wolfram también se describen efectos cognitivos por la
evolucion de la enfermedad. Ello trae consigo diferentes grados de deterioro
cognitivo, los cuales son principalmente de perfil cortical mostrando
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alteraciones en la memoria, capacidad de atencion y diversos déficits de la
funcidn ejecutiva, con alteraciones en memoria, capacidad atencional, y déficits
en funcién ejecutiva.

El Sindrome de Wolfram también cursa con alteraciones urologicas
destacando la vejiga neurogénica que afectan sustancialmente a la calidad de vida
de las personas puesto que, con frecuencia, precisa de sondajes uretrales. Las
infecciones urinarias son habituales en las personas afectadas. El control
adecuado de la disfuncion urolégica es de gran importancia porque puede evitar
o enlentecer el deterioro de la funcién renal.

Las personas afectadas por esta enfermedad presentan atrofias en el
nervio Optico que conforme vaya evolucionando progresara a la pérdida de
visién. Actualmente no existe una terapia efectiva para atenuar la atrofia del
nervio Optico en los pacientes (Urano, 2016). Otro sintoma que también limita a
los pacientes es el desarrollo de sordera neurosensorial paulatina.

La historia natural del Sindrome de Wolfram implica, segin un trabajo
de Lopez et al. (2013), que los pacientes analizados han presentado en un 98,21%
diabetes mellitus, un 82,14% han desarrollado atrofia ocular; un 48,21% han
manifestado problemas de sordera; un 37,76% ha presentado diabetes insipida;
19,39% han manifestado problemas uroldgicos y 17,09% problemas
neurologicos.

Lopez et al., (2013) indica que la sintomatologia de la mayor parte de los
pacientes comienza principalmente con la presencia de diabetes mellitus. No
obstante, en el 20,5% de las personas afectadas, esta no fue la primera
caracteristica clinica. Por otro lado, el 57,76% desarrollaron atrofia dptica como
segundo sintoma. El tercer sintoma clinico aparecié en el 41,80% de los casos y
dicha afeccién era la auditiva. No obstante, un numero relativamente
considerable de personas presentaron esta afeccion en cuarto o quinto lugar
(29,01% y 19,40%, respectivamente). Asi mismo, el 35,81% presentd diabetes
insipida, aunque el 33,11% la mostr6 como la tercera manifestacion. Los
sintomas clinicos de indole uroldgicos afectaron en cuarto o quinto lugar y con
un porcentaje que asciende a un 27,63% o un 28,95%, respectivamente. Por
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tltimo, las afecciones neuroldgicas se detectaron como la tercera, cuarta y
quinta caracteristica clinica en el 20,90%, 25,37% y 19,40% de los pacientes,
respectivamente. Todo lo que anteriormente se ha expuesto nos muestra que la
mayor parte de las personas con sindrome de Wolfram no han manifestado el
fenotipo DIDMOAS al completo. De hecho, tal y como indican Lopez et al.,
(2013), el 28,06% de las personas afectadas y estudiadas por ellos mostraron el
fenotipo DIDMOAD completo.

Por otra parte, si nos centramos en el aspecto psicologico y asumimos el
SW como una enfermedad crénica, debemos tener en cuenta la “calidad de vida”
como un aspecto incuestionable del paciente con este sindrome, entendiendo
por calidad de vida la valoracion subjetiva que hace cada persona acerca de su
bienestar general. Esto incluye, aparte del estado fisico, también el aspecto
psicoldgico y social del individuo afectado (Esteban et al, 2015) y, en este
sentido, el duelo actia como un condicionante enorme de esa percepcion o
valoracion subjetiva. El duelo es una reaccion natural, en términos de respuesta
emocional, que precede y que sigue a una “pérdida” y, aunque esta pérdida suele
hacer alusion al fallecimiento de un ser querido, también es cierto que puede
incluir cualquier pérdida de valor, simbdlica o significativa para el sujeto
(Neimeyer, 2002). Asi pues, como hemos descrito en el epigrafe anterior, los
pacientes afectados por el SW se ven afectados por la pérdida o alteracién de un
significativo numero de funciones organicas y capacidades que les obliga a pasar,
de forma irremediable y relativamente frecuente, por ese proceso de adaptacion
emocional en el que pueden experimentar situaciones de estrés, ansiedad, ira,
rabia, etc. y que jugara un importante papel en la valoracién subjetiva de su
propio bienestar. Esta percepcidn, como es 16gico, puede generar alteraciones no
solo en la persona afectada, sino también en su entorno social y familiar, del que
hablaremos en el epigrafe siguiente. No obstante, para Albert Ellis (1990),
creador de la Terapia Racional Emotiva, existen determinados valores que
pueden amortiguar estos efectos, entre los que destacan la tolerancia a la
frustracion, la responsabilidad sobre el propio malestar emocional o la
flexibilizacion de reglas para mantener siempre una postura abierta al cambio.
Por razones como esta, incidimos en el aspecto multidisciplinar a la hora de
encarar un tratamiento en el que tengan cabida no solo profesionales de la
medicina, sino también de la psicologia y el trabajo social., incidiendo a todos
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los niveles dada la gran importancia que actualmente se le confiere al estado
funcional del paciente, tanto fisico como social o mental, en el contexto de un
concepto multidimensional como el de la calidad de vida.

EL LECTOR DEL TEXTO SOCIOHERMENEUTICO: LAS FAMILIAS

Esteban et al. (2015) nos muestran que al recibir el diagnostico, el
82,61% de las familias destacan la impotencia como reaccion predominante, el
43,48% el miedo, el 34,8% la rabia, el 30,43% la frustracion, el 30,43% la culpa,
el 13,04% la negacion y el 4,35% el ocultamiento. Esta reaccion podria tener su
explicacion en la fatal consecuencia que tiene este sindrome. Recordemos que la
media de edad en la que se mueren los afectados por el SW ronda los 30 afios.
Este hecho posiblemente cierre la posibilidad de esperanzas en el horizonte de
las familias. A ello se le une la neurodegeneracién paulatina de los enfermos, lo
que dificulta la gestién social y psicoldgica de esta entidad.

En nuestras entrevistas, los informantes hacen referencia destacada a la
diabetes y a la ceguera como principales problemas del SW. En un caso se hace
mencion de la sordera pero como elemento tangencial. Por otro lado, y en lo
referente a la vida social, podemos comprobar que la totalidad de las personas
entrevistadas (N=10: 5 mujeres y 5 varones) muestran un fuerte aislamiento
producido por esta entidad patoldgica. La diuresis y la diabetes son las dos
principales causas del confinamiento de las familias en su domicilio.
Paraddjicamente cuando se le pregunta a las familias por las necesidades
especificas de los afectados estas consideran que las necesidades auditivas son las
principales (N=4), la segunda necesidad es la formacion médica (N=3), en
tercer lugar estan las necesidades relacionadas con la diabetes (N=3), después las
visuales (N=2) y en tltimo lugar las ayudas psicologicas, el apoyo educativo, la
tecnologia neurosensorial y todo tipo de ayudas (N =1, respectivamente).

Las numerosas visitas al médico obliga a las familias a viajar con mucha
frecuencia reduciendo las posibilidades de hacer actividades sociales no
relacionadas con el SW. De hecho, la complejidad y dureza de la patologia obliga
a las personas a no poder moverse de una zona relativamente cercana al hogar o
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a disefiar cualquier traslado gastando mucho tiempo en el mismo. Ello es debido
a, como por ejemplo nos indica 105, “orinar muy frecuentemente” lo “que te
impide poder ir a muchos sitios como por ejemplo un cine”. Esta situacion podria
suponer un efecto sumamente estresante y limitante para los cuidadores. El
aislamiento o el confinamiento dilatado traen consecuencias graves en las mentes
de las personas tales como la ansiedad o la depresién (Corbalan ez al., 2013). Por
ello seria necesario estudiar los posibles efectos psicoldgicos en los familiares,
mas alla del estrés que genera un sindrome degenerativo de estas caracteristicas y
la consiguiente incertidumbre del SW. En este sentido todos los informantes
indican que en sus familias se vive con incertidumbre el proceso del SW.

Algunos ejemplos de esto son los siguientes:

“(...] una angustia continua, ya que no tiene tratamiento y en los cinco
arios ultimos el deterioro fisico y mental (a nivel de memoria) es muy
progresivo” [105]

[...] la correspondiente merma psicoldgica y angustia de ver el deterioro
de mi hija, sabiendo que la medicacion tampoco le va a curar”[103]

Dos de los informantes reportan que la enfermedad les ocasiona
problemas en su vida laboral, bien al reducir su concentracion, bien por los
numerosos permisos que deben solicitar. Esto nos conduce a pensar que el SW
podria someter a las familias a un nivel de presion psiquica elevada generando
efectos en su vida particular, en su trabajo y en sus relaciones sociales. La
informacion obtenida indica, en resumen, que esta entidad biomédica configura
una enfermedad con efectos sociales limitantes que restringen las relaciones

sociales y condicionan los procesos de interacciéon humanos.

La realidad social generada por el SW hace que podamos hablar de la
existencia de un proceso de exclusion derivado de dicha entidad. El informante
I01 indica al respecto: “He reducido mi vida social, simplemente porque no tengo
ganas” e 109 expone que la situacion le obliga a tener “dedicacion exclusiva”. Este
proceso de exclusién/marginacion no es caracteristico del SW, ya que afecta a
otras enfermedades raras (tal y como se muestra en este libro), pero si resulta
muy dramatico en algunas ER tales como la que nos ocupa en este momento u
otras como la sarcoidosis (Flavin, 2015). En cambio, la marginacion no es tan
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acusada en otras patologias que permiten incluso el desarrollo de elementos
psicosociales vinculados con la proactividad.

En este contexto, la intervencion psicologica a nivel conductual,
emocional y social en los familiares de un paciente con SW, o con cualquier
enfermedad rara, es de vital importancia para la mejora de la calidad de vida,
potenciado los efectos beneficiosos del tratamiento médico. Esta intervencién
deberia abordar, entonces, un intento de restauracién de la normalidad en la
vida diaria de las familias, en la medida de lo posible, ast como un afrontamiento
de la enfermedad que promueva una adaptacion a las nuevas circunstancias.

Las familias muestran también una especial preocupacion por la
evolucion de la investigacion. Esto contrasta notablemente con la informacion
que nos aportan las familias de los afectados por las enfermedades prionicas (ver
capitulo en este libro). En estas Gltimas la investigacion biomédica no era una de
las opciones fundamentales en su horizonte de esperanza. En cambio dos de las
familias afectadas por SW si que lo consideran. Nos preguntamos, entonces, si
cabria la posibilidad de que estas personas interpreten la existencia de una
posibilidad de minimizar los efectos del sindrome en un futuro relativamente
cercano como una alternativa a su realidad.

Niklas Luhmann (1998) nos muestra que los sistemas sociales se
relacionan con su entorno a través de un proceso de coevolucion. En dicho
proceso los cambios en el entorno obligan al sistema a un proceso de seleccion
de alternativas posible constante en el sistema social. Este proceso de
coevoluciéon se puede ver dificultado cuando la complejidad es excesiva o, al
contrario, cuando la complejidad se reduce sustancialmente. Segin Luhmann
(1998) en el primer caso no habria problema siempre y cuando el entorno no
muestre distribucion casual y se encuentre estructurado. Gracias a ello,
entonces, sera posible establecer la seleccion que permite reducir la complejidad.
Este proceso se ve alterado, segun la informacién de nuestros entrevistados, en
la realidad sociobiomédica conformada por el SW. Este sindrome somete a las
personas a un proceso de minimizacién/reduccion maxima de la complejidad en
las personas/familias afectadas. Ello parece que trae consigo la imposibilidad de
alternativas sociales. De hecho, como hemos indicado antes, las familias han
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terminado estando confinadas en un espacio restringido y reduciendo sus

interacciones sociales al minimo.

CONCLUSIONES

En esta enfermedad, al igual que en otras enfermedades raras, es
necesario —en su seguimiento- abordar los aspectos fisicos (el control de
sintomas), dar apoyo psicologico y social desde una perspectiva multidisciplinar
que permita aumentar al maximo el tiempo de autonomia de la persona
afectada. Para ello es fundamental aumentar la investigacion multidisciplinar
que permita conocer los diferentes planos de un prisma tan particular y poco
conocido como el del SW.

En el plano psicologico hay que cubrir miedos, incertidumbres y duelos
que iran apareciendo a medida que la persona enferma vaya perdiendo sus
capacidades (vision, audicion, deambulacion,...) procurando la asistencia psico-
emocional en las distintas fases de la enfermedad, con el objetivo de minimizar
el impacto emocional que supone ser dependiente. A su vez, no hay que olvidar
que la familia precisa de la atencién de los especialistas médicos y psicoldgicos.
Debemos ofrecerles recursos como son la formacién y apoyo para enfrentarse de
forma adecuada a la gran demanda que supone tener un familiar afectado por
una enfermedad tan compleja.
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Resumen. En este trabajo se hace una revision sobre la actualidad del conocimiento sobre las
encefalopatias espongiformes transmisibles. El objetivo fundamental es revisar los aspectos
biomédicos de estas patologfas. Los autores centran su interés en el estudio de los aspectos

moleculares relacionados con las EET.

Palabras clave: Encefalopatias, proteina pridnica, diagnéstico.

Abstract. This paper presents a review on the current knowledge about transmissible
spongiform encephalopathies. The fundamental objective is to review the biomedical aspects
of these pathologies. The authors focus their interest on the study of the molecular aspects
related to TSEs.

Keywords: Encephalopathies, prion protein, diagnose.
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Las Encefalopatias Espongiformes Transmisibles (EET) son un grupo de
enfermedades neurodegenerativas mortales y transmisibles que afectan a los seres
humanos y otros mamiferos (Will y Ironside, 2017). Los individuos afectados
presentan gran variedad de signos neurolégicos, algunos comunes a todas las
EET, entre los que podemos destacar la ataxia cerebelar y una disfuncién motora
y cognitiva progresiva. Otros signos mas variables incluyen la demencia,
anomalias del habla y la marcha, problemas motores como mioclonos,
temblores, rigidez y espasticidad, y cambios del comportamiento como
agitacion, confusion o depresion. En todos los casos la enfermedad es letal y se
caracteriza por el corto periodo que transcurre desde la aparicién de los primeros
sintomas hasta el fallecimiento (entre seis meses y dos afios aproximadamente),
un tiempo extremadamente corto si se compara con otras enfermedades
neurodegenerativas.

En un principio se propuso que las EET estaban relacionadas con un
virus lento, debido a su caracter transmisible. Sin embargo, en 1982 el mas tarde
laureado con el premio Nobel, Stanley Prusiner, enuncié la teoria de “solo
proteina” en la cual se relacionaban estas encefalopatias con una proteina
enddgena conocida partir de entonces como PrP o proteina prionica (Prusiner,
1982). Esta proteina, que se expresa de forma habitual en practicamente todas las
células y es especialmente abundante en el sistema nervioso central (SNC) de
todos los mamiferos, posee dos estructuras tridimensionales totalmente
diferentes, siendo una de ellas no patogénica (PrPC) (Figura 1) y otra patogénica e
infecciosa (PrP%). La primera est4 presente en condiciones de salud y su funcién
todavia no esta clara, aunque varias posibles funciones se han descrito utilizando
diferentes modelos animales y celulares, entre las que podemos destacar: el
mantenimiento de la plasticidad neuronal y formacion de la memoria, el control
de la excitabilidad neuronal, el control del ritmo circadiano, la formaciéon de
neuritas, neuroproteccion frente a dafios por isquemia, el control del
metabolismo del cobre, zinc y hierro, el mantenimiento de la mielina en el

sistema nervioso periférico y también podria actuar como receptor de glutamato
(Wulf et al., 2017; Roguski y Gill, 2017).

Al contrario que la PrP€, la segunda estructura (PrP5) es neurotéxica,
siendo la responsable de la muerte neuronal y, por tanto, de los sintomas

asociados a esta (Aguzzi y Calella, 2009). Sin embargo, no se conoce la estructura
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Figura 1. Representacion esquemitica de la estructura molecular de la PrPC. Representacion de
la estructura tridimensional de la PtPC Se puede diferenciar la regiéon N-terminal no
estructurada y flexible de la regiéon C-terminal globular y estructurada. También aparece
representado el anclaje a membrana y los glicanos asociados a los aminoacidos 181 y 197.
Imagen modificada de Roguski y Gill, (2017).

de esta ni como se produce el proceso de malplegamiento que lleva a su aparicién
en el SNC del paciente. También es desconocido el proceso por el cual la PrPS es
capaz de provocar la muerte neuronal, aunque algunos indicios parecen indicar
que la propia PrP€ seria el receptor que iniciaria el proceso de muerte neuronal
al actuar como receptor de la PrP% (Aguzzi y Calella, 2009). Actualmente, el
descifrar la estructura tridimensional de la proteina patogénica y descubrir el
mecanismo por el que causa neurotoxicidad son dos de los campos de
investigacion mas activos en el area de las enfermedades prionicas. Ademas, la
PrPS es infecciosa, es decir, que es capaz de modificar la PrP€ sana induciéndole
la estructura de PrP% patogénica, generando asi una nueva unidad de PrP%. Esta
caracteristica hace muy especial a la PrP%, dado que es el tnico agente infeccioso
conocido que no tiene material genético de ningtn tipo (Prusiner, 1982). Esta
caracteristica es la que da nombre al agente infeccioso, conocido como “prion”,
término acufiado por Stanley Prusiner que significa particula infecciosa proteica
(proteinaceous infectious particle). Esto significa que es capaz de transmitir una
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informacion, en este caso su estructura tridimensional, sin la presencia de
material genético que codifique esta informacién. Este hecho supuso un
importante desafio al dogma central de la biologia, que especifica que la
informaciéon que define la estructura y, por tanto, caracteristicas bioldgicas de
cualquier proteina, esta contenida en el material genético. No obstante, este
proceso de propagacién no es conocido en detalle, por lo que todavia no es
posible describir de forma exacta el proceso de transmision de esta informacion.
A pesar de que, como hemos indicado anteriormente, es el Unico agente
infeccioso conocido con estas caracteristicas, hoy en dia existe un intenso debate
alrededor de la posible inclusion de otras proteinas con propiedades similares
dentro del término prion. Entre ellas podemos destacar la o-sinucleina,
relacionada con la enfermedad de Parkinson y la proteina B-amiloide, relacionada
con la enfermedad de Alzheimer. En ambos casos se ha confirmado la existencia
de dos formas de la misma proteina, una con una funcién fisioldgica y otra
malplegada con capacidad de propagacion y responsable de los sintomas de la
enfermedad (Erana et al., 2017). Sin embargo, ain se duda de que estas sean
infecciosas, es decir, que puedan transmitir la enfermedad entre diferentes
individuos, lo que ha llevado a algunos investigadores a denominar a estas
proteinas como “prionoides”, al no cumplir todas las caracteristicas del prion
causante de las EET (Scheckel y Aguzzi, 2018).

Debido al proceso de propagacién, la cantidad de PrP5 en el SNC del
paciente afectado aumenta de forma exponencial a lo largo del tiempo. Ademas,
segin va aumentando se va agregando, primero en forma de oligbmeros
formados por unas pocas decenas de unidades de PrP% que a continuacion crecen
hasta formar fibras amiloides. En ninguno de los casos se conoce la estructura
tridimensional ni cémo ocurre el proceso de propagacion en detalle, pero si se
sabe que la estructura responsable de la neurotoxicidad y la propagacion son los
oligdbmeros de pequefio tamafio formados por 8-24 unidades de PrP% (Silveira et
al., 2005). La definicion de la estructura de las fibras de la PrP% seria un paso
clave para la descripcion de este proceso en detalle. Este proceso ocurre de forma
muy lenta inicialmente, por lo que los sintomas de la enfermedad se muestran
aflos después de que se inicie el proceso de propagacion en el cerebro del
paciente. Este hecho tiene importantes implicaciones en el futuro tratamiento, ya
que cuanto antes seamos capaces de detectar PrP% en el SNC u otros tejidos de
los individuos afectados mas efectivo sera este. Por tanto, otro de los campos mas
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activos en la investigacion de EET, es la busqueda de marcadores biologicos que

. . . Vi . . /
permitan realizar un diagnostico precoz de la enfermedad, mediante la busqueda
de moléculas como la PrP*¢ en tejidos o fluidos facilmente accesibles.

Hoy en dia, el diagndstico de las EET se divide en confirmado, posible o
probable, atendiendo a una serie de sintomas y resultados de diferentes pruebas
diagnosticas indirectas. Entre estas pruebas tenemos el electroencefalograma
(EEG), resonancia magnética cerebral, PET (del inglés, tomografia por emision
de positrones) y medicion de la proteina 14-3-3 en liquido cefalorraquideo
(Unidades de Vigilancia de Encefalopatias Espongiformes Transmisibles
Humanas de las comunidades autonomas, 2018). Sin embargo, debido a que los
sintomas de las enfermedades pridnicas son muy parecidos a los de otras
enfermedades neurodegenerativas mas comunes (Alzheimer, Parkinson,
Demencia por Cuerpos de Lewy, etc.) la tnica forma de confirmar que el
paciente sufre una EET es mediante el analisis post mortem del encéfalo de los
pacientes cuyos sintomas sugerian que podrian sufrir una de estas enfermedades.
En estos analisis se observa una acusada espongiosis y acumulacién de proteina
malplegada (PrP5) en el SNC (Figura 2). La espongiosis esta asociada a la muerte
neuronal, dando aspecto de esponja al encéfalo debido a la pérdida celular que
ocurre en el tejido nervioso. También se podria determinar con seguridad que el
paciente sufre una EET detectando PrP% en el organismo del paciente, pero
debido a que se encuentra mayoritariamente confinada en el SNC, la obtencién
de muestras que contengan una cantidad suficiente de PrP% para ser observada
mediante técnicas convencionales es muy dificil, sobre todo en fases tempranas,
antes de mostrar los primeros sintomas. No obstante, nuevas técnicas de
deteccion como el RT-QulC (del inglés Real Time - Quaking Induced
Conversion) estan alcanzando niveles de sensibilidad suficientes como para
determinar la presencia de PrP5¢ en liquido cefalorraquideo y raspados nasales en
los que la cantidad de PrP% es infima (muestras faciles de obtener en pacientes
sospechosos de sufrir una EET) McGuire et al., 2016; Foutz et al., 2017; Orru et
al., 2014; John et al., 2013; Cheng et al., 2016; Henderson et al., 2015). También se
ha conseguido con éxito la deteccién de PrPS en sangre (Concha-Marambio ez
al., 2016) y orina (Luk ez 4/, 2016) mediante otra técnica de propagacion i vitro
conocida como PMCA (del inglés Protein Misfolding Cyclic Amplification). Sin
embargo, todavia no esta claro en qué fases de la enfermedad existe suficiente
PrP% en este tipo de muestras para ser detectada mediante estas técnicas,
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pudiendo ocurrir en fases muy avanzadas de la patologia. Aun asi seria suficiente
para diagnosticar al paciente con total seguridad de forma pre mortem, lo que no
es posible hoy en dia.

Debido a las caracteristicas del agente infeccioso y a que el proceso de
propagaciéon ocurre mayoritariamente en el SNC, todavia no existe un
tratamiento disponible para estas enfermedades. Todos los tratamientos
existentes hoy en dia son sintomaticos, es decir, se centran en la reduccion de los
sintomas, no atajando directamente la causa de la enfermedad. Por ejemplo, es
relativamente comun el uso de analgésicos (Otto er al, 2004) y
anticonvulsionantes (Imperiale ez al., 2003). No obstante, se esta trabajando en

Figura 2. Distribuciéon deEET en Espafia segun clasificacién diagnéstica. ECJ
(Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob), ECJv (Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob
variante), IFL. (Insomnio Familiar Letal), GSS (Sindrome de Gerstmann-Striussler-
Scheinker). Fuente. Registro Nacional de Encefalopatias Espongiformes Transmisibles
Humanas. Centro Nacional de Epidemiologia. Instituto Catlos III (Unidades de
Vigilancia de  Encefalopatias  Espongiformes  Transmisibles Humanas de las  comunidades
antonomas, 2018).
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diversas estrategias con el objetivo de curar o al menos retrasar la aparicion de
estas enfermedades. Una de estas posibles vias de tratamiento es la activacién del
sistema inmunoldgico contra la proteina aberrante. Debido a que la PrP€ y la
PrP% comparten la misma secuencia de aminoacidos y a que la primera es una
proteina que se expresa en situacion de salud, no existe una respuesta inmune
eficaz contra la PrP%. Ademads, al ocurrir el proceso de propagacién
principalmente en el SNC, un tejido inmunoprivilegiado, la respuesta
inmunoldgica es todavia menos efectiva contra estas enfermedades. Por esto, la
activacion del sistema inmunoldgico mediante vacunas podria ser una via de
tratamiento efectiva (Taschuk et al, 2017). También en este sentido podemos
destacar la activacion de la microglia (Figura 2), un tipo de macréfago residente
del SNC que se encargaria de fagocitar las fibras amiloides, como posible
tratamiento (Heppner et al., 2001; Carroll ez al., 2018). La terapia génica también
ha demostrado cierta eficacia en diferentes modelos experimentales. En este caso
la estrategia es utilizar un RNA silenciador del gen PRNP, inhibiendo asi la
expresion de PrP€ vy, por tanto, deteniendo el proceso de propagacién (White er
al. 2008; Pfeifer er al., 2006). Por tltimo, otra estrategia que ha demostrado su
efectividad en modelos in vitro, en modelos celulares e in vivo es el uso de
compuestos capaces de unirse de forma selectiva a la PrP¢ o la PrP e inhibir el
proceso de propagacion. Estos pueden actuar de diferentes formas, por ejemplo,
son comunes los compuestos que se unen a la PrPC y aumentan su estabilidad,
inhibiendo por tanto el proceso de malplegamiento. Un compuesto con clara
actividad inhibidora del proceso de propagacion y que tiene este modo de accion
es el TMPyP (Massignan et al., 2016). Otros compuestos inhibidores de la
propagacion son la quinacrina y la doxiciclina, que llegaron a utilizarse en sendos
ensayos clinicos en pacientes de ECJ. Lamentablemente, no se observd ningin
retraso en el transcurso de la enfermedad ni se alargd la vida de los pacientes
(Haik er al., 2004; Collinge et al., 2009; Geschwind et al., 2013). Una de las
posibles causas de su fracaso podria ser la existencia de la barrera
hematoencefalica, un sistema de defensa del SNC que regula el paso de todo tipo
de sustancias y protege al SNC de virus, bacterias y toxinas varias. Sin embargo,
en la Gltima década se ha producido un considerable avance en nuestros
conocimientos sobre las caracteristicas bioldgicas del agente infeccioso,
principalmente gracias al desarrollo de diferentes técnicas de propagacion in
vitro. Estas técnicas son capaces de replicar el proceso de propagacién que ocurre
en el encéfalo de los pacientes en un tubo de ensayo de una forma rapida y
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facilmente manipulable, dandonos mucha informacion sobre la PrP% y el
proceso infeccioso. Gracias a estos avances, hoy en dia hay abiertas varias lineas
de investigacion con el objetivo de encontrar un tratamiento para estas terribles
enfermedades, lo que augura la aparicién de un tratamiento para estas
enfermedades en los proximos afios.

Dentro de las enfermedades prionicas humanas tenemos la Enfermedad
de Creutzfeldt-Jakob (ECJ), la enfermedad de Gerstmann-Striussler-Scheinker
(GSS), el Insomnio Familiar Letal (IFL) y el Kuru (Will y Ironside, 2017). Estas
se diferencian por los sintomas y areas afectadas del sistema nervioso. Algunos de
los rasgos clinicos diferenciales entre las EET humanas incluyen el insomnio o
suefio interrumpido en el Insomnio Letal, o la dismetria ocular en el sindrome
de Gerstmann-Stratissler-Scheinker (Belay, 1999). Sin embargo, en todos los casos
el agente causal es la PrP% y se detecta su acumulacion en el SNC. El hecho que
determina el desarrollo de una enfermedad u otra se relaciona con el fendémeno
de cepas, uno de los mas interesantes y menos entendidos dentro de las
enfermedades prionicas. Este fendmeno se define como la existencia de diferentes
estructuras tridimensionales de los agregados de PrP%, relacionindose las
diferentes estructuras, o cepas, con el desarrollo de enfermedad u otra. La
definicion de estas cepas atiende a los sintomas observados en los pacientes, areas
afectadas del SNC y caracteristicas bioquimicas de la PrPS obtenida del encéfalo
del paciente. Debido a que la estructura de la PrPSc es desconocida hoy en dia, la
descripcion con detalle de este fendmeno no ha sido posible, por lo que un gran
esfuerzo de la comunidad cientifica dentro del campo se centra en la descripcion
de la estructura tridimensional de los agregados de diferentes cepas de PrP%¢ y, de
esta forma, poder conocer a fondo este fenémeno.

Otra clasificacion de las EET atiende al origen de la PrP% en el encéfalo
del paciente, existiendo enfermedades pridnicas genéticas (10-15 % de los casos),
esporadicas o espontaneas (80-85 % de los casos) y adquiridas (5 % de los casos).
Las EET genéticas o familiares estan directamente relacionadas con mutaciones
autosémicas dominantes en el gen de la PrP (PRNP). Entre las enfermedades
prionicas genéticas tenemos la Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob genética (ECJg),
el Insomnio Familiar Letal (IFL) y el sindrome de Gerstmann-Straiissler-
Scheinker (GSS). Mas de 50 mutaciones diferentes en el gen de la PrP han sido
relacionadas con el desarrollo de alguna EET, siendo las mas comunes la
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mutacion E200K, asociada a la ECJg; D178N, asociada al IFL; o P102L, asociada
al GSS. La penetrancia de las diferentes mutaciones varia de forma ostensible,
observandose en los casos de las mutaciones previamente indicadas como mas
comunes entre un 50 y un 100 % de posibilidades de sufrir la enfermedad. Otras
mutaciones, como la V180I o la V210I suponen entre un 1 y un 10% de
posibilidades de sufrir la enfermedad, observandose por tanto una gran diferencia
en la penetrancia entre diferentes mutaciones relacionadas con el desarrollo de
una EET en el gen PRNP (Minikel et al, 2016). Las EET espontineas o
esporadicas son las mdas comunes y no tienen ninguna causa conocida,
asumiéndose un malpelgamiento espontaneo de la PrPC. Dentro de estas
enfermedades se incluye la Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob esporadica (ECJe) y
el Insomnio Fatal esporadico (IFe). Una posible causa de estas enfermedades seria
la existencia de mutaciones somaticas (no hereditarias) en el gen PRNP que
favoreceria el inicio de la enfermedad como ocurre en los casos genéticos
(Prusiner, 1998). Finalmente, tenemos las EET adquiridas, que se relacionan con
la introduccion externa del agente infeccioso a través de diferentes practicas
médicas (EET iatrogénicas) o por la ingestion de productos carnicos
contaminados. Algunos ejemplos de las EET iatrogénicas serian los acaecidos a
consecuencia de trasplantes de duramadre o cornea procedentes de donantes
enfermos, el uso de material quirtrgico contaminado o el tratamiento con
hormona del crecimiento obtenida a partir de hipofisis de cadaveres (Brown et
al., 2012). Hasta el momento, inicamente han sido descritos en todo el mundo
alrededor de 492 casos de ECJ con un origen iatrogénico (Bonda et al., 2016). Sin
embargo, el desuso de hormona del crecimiento procedente de cadaveres y el
control sobre los trasplantes de duramadre, cornea y material quirdrgico han
reducido enormemente el riesgo de que se produzcan este tipo de contagios,
siendo minima la posibilidad de sufrir un contagio hoy en dia. Aparte de la ECJ
con origen iatrogénico, dentro de las EET adquiridas también se incluyen otras
dos enfermedades pridnicas muy particulares cuyo origen se relaciona con la
ingestion de material procedente de animales o individuos enfermos. Se trata del
Kuru, relacionada con las practicas canibalisticas de los Fore, un grupo tribal de
Papta-Nueva Guinea, y la variante de la Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob
(ECJv), relacionada con la ingestion de carne o derivados contaminados con
SNC de bdvidos con Encefalopatia Espongiforme Bovina, también conocida
como enfermedad de las vacas locas. La transmision de priones entre diferentes
especies es un fendémeno poco usual, pero ampliamente estudiado y conocido
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dentro del campo. Una de las consecuencias directas sobre los seres humanos de
este fenomeno es la posibilidad de que se produzca otra zoonosis (enfermedad de
animales que afecta a humanos), como ya ocurri6 con el caso de las vacas locas y
la ECJv. Actualmente, la Enfermedad Debilitante Crénica (EDC), una
enfermedad pridnica que afecta a cérvidos (ciervos, renos, alces, etc.) es la que
mayor preocupacion genera, dado que afecta a un gran nimero de animales
salvajes en los Estados Unidos de Ameérica y Canada y ha sido recientemente
descrita en Europa (Mathiason, 2017). Se han llevado a cabo varias pruebas en
animales de experimentacion, principalmente primates, para determinar si esta
enfermedad podria saltar a humanos, pero los resultados en diferentes modelos
animales son contradictorios y no acaban de descartar o confirmar la posibilidad
de una zoonosis (Race et al., 2009). En cualquier caso, este salto de especie esta
restringido por otro fenémeno denominado barrera de transmision o barrera de
especie. Este se define como la dificultad de un prion de una especie para
propagarse en un mamifero de otra especie diferente y se relaciona directamente
con la existencia de diferentes secuencias aminoacidicas de la PrPC en las
diferentes especies (Scott et al., 1989). Por esto mismo el salto de barrera entre la
EDC vy los seres humanos es una situacién poco probable, aunque posible, sobre
todo teniendo en cuenta la emergencia de nuevas cepas de EDC que podrian

propagarse mas facilmente en humanos.

La forma mas comun dentro de las EET es la ECJ esporadica, cuya
incidencia anual es de 1,15 casos por millon de habitantes al afio en Espafia. El
grupo de edad con mayores tasas de ECJe es el de 60 a 79 afios, siendo el 55 % de
los casos mujeres. Del total de 2072 casos de EET registrados en Espafia desde
1993 (datos actualizados a 31 de diciembre de 2017), 1548 fueron de ECJe. Le
siguen con una cantidad de casos ostensiblemente menor la ECJ genética (88
casos), el Insomnio Familiar Letal (71 casos) y el resto de enfermedades pridnicas,
todas ellas con menos de 10 casos (Figura 3). También cabe destacar 348 posibles
casos de EET diagnosticados de forma pre mortem que resultaron ser negativos
tras el analisis post mortem de los encéfalos de los pacientes, no detectandose
acumulos de PrP%. Este alto ntimero de falsos casos de EET evidencia la
importancia de mejorar el diagndstico de estas enfermedades, sobre todo de cara
a un posible tratamiento. En cuanto a las comunidades autonomas, Comunidad
Valenciana es la que mas casos ha registrado en todo el Estado, diagnosticandose
322 casos de EET en conjunto, seguida de cerca por Catalufia (315 casos),
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Andalucia (286 casos) y la Comunidad de Madrid (270 casos). También es
destacable el alto nimero de casos de IFL en el Pais Vasco, habiéndose
diagnosticado 30 casos. Estos pacientes representan un 17% del total de EET

diagnosticados en la regién, un porcentaje mucho mas alto que en el resto del
Estado.

Por tanto, podemos afirmar que, a pesar de que se conocen cada vez mas
los mecanismos subyacentes en las enfermedades pridnicas tras mas de cuatro
décadas de investigacion, alin existen muchas incognitas dentro del campo de
estudio de los priones. Entre las principales dudas sin responder podemos
destacar la determinacién de la funcién de la PrP€ en salud, la definicidén del
proceso responsable de la muerte neuronal, la descripciéon del proceso de
propagacion a nivel molecular, la resolucion de la estructura tridimensional de la
PrP% y la definicion con exactitud de los factores que determinan los fenémenos
de cepa y transmision entre especies. Ademas, también quedan por resolver otras
dudas y problemas con un efecto mas directo sobre la salud ptblica y que en
muchos casos se relacionan con la resolucion de las incognitas descritas. Por
ejemplo, la determinacién del peligro zoondtico de la EDC y su control ante un
posible salto de especie a humanos y el desarrollo de un tratamiento que, al
menos retrase el avance de la enfermedad y alargue la vida de los pacientes. En
cualquier caso, existen varios grupos de investigaciéon muy activos trabajando

Fignra 3. Anomalias observables en los encéfalos de pacientes afectados por una enfermedad
prionica. a) Imagen de la corteza frontal de un paciente de ECJ donde se aprecia el dafio
espongiforme. Tincion con hematoxilina & eosina. 20x. b) Deposicion de PrP en la corteza
frontal de paciente de ECJ. Tincién con anticuerpo anti-PrP 12F10. 20x. ¢) Aumento de
gliosis reactiva en el tilamo de paciente de TFE Tincién con anticuerpo anti-Proteina Acida
Fibrilar Glial (GFAP). 40x. Modificado de Wil y Ironside, 2017.
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para entender o dar respuesta a estos fendmenos, lo que con toda seguridad se
plasmara en la futura resolucién de estas y otras incognitas que rodean a los
priones.
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Resumen: Fundamento y objetivos.- El sindrome post-polio es una entidad incorporada en 2010 a
la Clasificacion Internacional de Enfermedades y que afecta, con una prevalencia muy variable,
a personas que padecieron poliomielitis. Su reciente codificacion y el desconocimiento de la
misma por los profesionales afiade a su baja prevalencia el infradiagndstico. Se busca conocer
en qué modo la experiencia de la poliomielitis modula la relacion de las personas afectadas por
sindrome post-polio con los profesionales de la salud, la valoracién que hacen de la asistencia
sanitaria y el proceso de empoderamiento como respuesta a los problemas percibidos. Se trata
por tanto de investigar memoria e historia como importantes condicionantes de las

circunstancias sanitarias actuales.

Meétodo.- El nicleo de la investigacion es el resultado de una encuesta online de ambito ibérico,

compuesta -tras aplicacion de filtros- por 194 respuesta validas, de las cuales 72 corresponden

! Trabajo realizado en el marco del proyecto “Investigacion, redes asistenciales y empoderamiento: respuestas sociales
y cientificas a las enfermedades raras en la Peninsula Ibérica (1940-2015)” HAR2017-87318-P (Programa de I+D
Excelencia) del Ministerio de Economia, Industria y Competitividad.
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a personas que dicen estar diagnosticadas de sindrome post-polio (44 mujeres y 28 hombres).
La encuesta se compone de respuesta abiertas, cerradas y escalas tipo Likert. Los resultados

han sido tratados estadisticamente.

Resultados.- El 72,22% de las personas encuestadas nacién en la década de los cincuenta,
sufriendo la infeccién poliomielitica antes de los dos afos (79,17%) que les afectd
fundamentalmente a extremidades inferiores y motivé que, un 81,82% de las mujeres y un
75% de los hombres, sufriesen un promedio de seis intervenciones quirdrgicas (mds en
hombres), prolongados ingresos hospitalarios y necesitasen ayudas para la deambulacion
(calzado especial en el 80%). Pese a ello adquirieron una educacién reglada y se incorporaron
al mundo laboral. La aparicién del sindrome post-polio supuso una remedicalizacién de sus
vidas, con dificultad para obtener el diagnéstico en mas del 77% de los casos (mayor en las
mujeres), atribuido al desconocimiento de los profesionales, y un proceso posterior percibido
como insatisfactorio. La respuesta sanitaria, asistencial y social a las necesidades derivadas del
deterioro producido por el sindrome se considera también inadecuada. La respuesta es un
proceso de empoderamiento mediante la busqueda activa de informacién y la creacién de
movimientos sociales, desde las asociaciones tradicionales a las redes sociales virtuales. En
estos aspectos se encuentra un mayor protagonismo de la mujer que consigue una mayor

representatividad en puestos de liderazgo.

Reflexiones finales.- 1a valoracion de los logros obtenidos por las personas afectadas por
sindrome post-polio son geograficamente limitados a grandes ndcleos urbanos. Sus
reivindicaciones comprenden la necesidad de reconocimiento del sindrome post-polio, de
conocimiento médico del mismo y de aplicacién de protocolos asistenciales. Las dificultades
para obtener una jubilacién y una pension digna son interpretadas como un desconocimiento
de sus circunstancias, que vinculan a un desinterés social. Esta percepcion se vincula a un
sentimiento de injusticia fundamentada histéricamente. La respuesta a sus problemas deberia
pasar por un empoderamiento real en que se les reconociese como especialistas en experiencia

y se les integrase en plataformas de activismo basado en la evidencia.

Palabras-clave. ~ Poliomielitis, Sindrome Post-Polio, Enfermedades Raras, Discapacidad,

Empoderamiento de los Pacientes, Movimientos Sociales

Abstract. Background and Objectives - The Post-Polio syndrome (PPS) is an entity incorporated
in 2010 in the International Classification of Diseases and that affects, with variable
prevalence, those who suffered of Polio. The recent codification and the unfamiliarity with the
disease between professionals, add to the low prevalence the underdiagnoses. The aim of this

study is to understand how the polio experience modulates the relationship between people
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who were affected by PPS and health professionals, the patient’s evaluation of the sanitarian
assistance and the empowerment process as an answer to the perceived problems. That is to
say that the main goal is to consider memory and history as important conditionings of the

current sanitarian circumstances.

Method - The core of the research is the result of an online questionnaire, of Iberian scope,
composed, through a filter application, by 194 valid answers, 72 of those correspond to Post-
Polio Syndrome diagnosed individuals (44 women and 28 men). This inquiry includes open

questions, closed questions and Likert scales. The results were statistically treated.

Main results - 72,22% of the respondents were born in the 50"s and 79, 17% had suffered the
polio infection before the two years of age. The inferior extremities were the most affected
which justifies that 81,82% of the women and about 75% of the men had been subjected to
an average of six surgical interventions (mostly men), long hospital admissions and explain the
need for help to move (special footwear in 80% of the cases).

Although all the difficulties they manage to have access to education and to
incorporate the job market.

The onset of the post-polio syndrome led to a re medicalization of their lives, with
difficulty in obtaining a diagnosis in more than 77% of the cases (mainly between women) in
consequence of the unfamiliarity of the professionals, and a posterior recognition of the
diagnostic process as unsatisfactory.

The sanitarian, care and social answer to the needs that result from the deterioration
produced by the PPS is also considered inappropriate. The response is an empowerment
process through the active search of information and the creation of social movements, since
the traditional associations to the virtual social networks. Here, becomes outward a bigger

protagonism of women that achieve a greater representativeness in leadership positions.

Final Remarks - The appreciation of the acquired achievements by those who are affected by
post-Polio syndrome are geographically limited to large urban centers. Their claims include the
need for recognition of the syndrome, the need for medical knowledge about the disease and
of the application of the assistance protocols. The difficulties of obtaining the retirement and
a dignified pension are interpreted as social disinterest. This perception is linked to a feeling

of injustice historically grounded.

The answer to their problems demands a real empowerment in which they should be

considered experience specialists and integrated in experience based activism platforms.

Key-words.  Poliomyelitis, Post-Polio  Syndrome, Rare Diseases, Disability, Patients’

empowerment, Social Movements
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INTRODUCCION

El perfil de las enfermedades de baja prevalencia las vincula a la edad
pediatrica, a un origen genético y a una afectacion neuroldgica (Fontan et al.,
2005). Se trata no s6lo de un dato estadistico, sino también de la imagen social
construida a través de los medios de comunicacion. Sin embargo, existen otras
enfermedades poco frecuentes cuyas caracteristicas las apartan de este modelo, lo
que entrafia consecuencias para ser comprendidas socialmente e, incluso,
entendidos sus problemas y posibles estrategias de actuacién por el propio
colectivo de personas afectadas (Rodriguez-Sanchez, 2012a y 2013).

El sindrome post-polio es uno de esos cuadros que, al ser padecido por
adultos y no ser genético, se adapta poco a la imagen mediatica de las
enfermedades raras (Bafion, 2007; Sanchez Castillo, 2012). Por otra parte, al tener
su origen en una enfermedad ya erradicada en nuestro medio (la poliomielitis) se
sabe que es un problema autolimitado que desaparecera cuando quienes lo
padecen también lo hagan, lo que disminuye su impacto y, al mismo tiempo, le
confiere una fuerte connotacion historica (Testa, 2014) que justifica el enfoque
del presente trabajo.

Esta conciencia de singularidad lleva a quienes padecen el sindrome post-
polio a vivir situaciones paraddjicas y conflictivas que solo pueden ser
interpretadas mediante el estudio de su evolucion temporal, de un analisis
diacronico que aporta la historia del presente. Es asi como podemos comprender
la resistencia en Espafia a su encuadramiento como “enfermedad rara”? por parte
de un colectivo en cuya identidad jugé un papel importante el caracter epidémico
que tuvo la poliomielitis (Ballester, 2008a) y, por tanto, una frecuencia de casos
que supuso que, desde finales de los afios setenta e inicio de los ochenta, los mas
importantes movimientos de lucha por los derechos de la personas con
discapacidades fisicas estuviesen protagonizados por personas con secuelas de

2 Bl Sindrome Post-Poliomielitis figura como ORPHA:2942 en el portal de Orphanet (el gran portal de las

enfermedades raras en la Unién Europea), si bien no queda establecida su prevalencia, pues, como veremos, ésta es
sumamente imprecisa. El mismo portal dirige sélo a dos asociaciones espafiolas, de las cuales, la tnica especifica de
polio y sindrome post-polio (FEAPET), esta inactiva. Por otra parte, en el portal de EURORDIS (alianza de
asociaciones europeas de pacientes con enfermedades raras) no figura actualmente como miembro directo ninguna

asociacion espafola de polio y post-polio.
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polio y sus reivindicaciones contemplasen precisamente el elevado niimero de
afectados (Vila, 1994; Planella er al, 2012; Rodriguez-Sanchez, 2012b; Martos,
2018). Igualmente, solo desde una historia cultural y social es posible ponderar la
intensa decepcién de quienes viven el sindrome post-polio cuando consideran el
interés que suscitd la normativizacion de los nifios con secuelas y la lucha hasta
la erradicacion de la polio, al contraponerlo con la actual voluntad de olvido,
negacién y escasa atencion hacia un problema que afecta a quienes fueron
educados en el esfuerzo constante para una plena integracion social. S6lo una
interpretacion historica permite revelar que uno de los importantes componentes

del sindrome en Espafia es su vivencia como injusticia.

Por todo ello, el sindrome post-polio muestra muchos elementos
comunes con las restantes enfermedades poco frecuentes, especialmente en los
aspectos sociosanitarios, pero unas indudables particularidades cimentadas en la
propia historia de la poliomielitis. No es por tanto nuestro proposito plantear
consideraciones tedricas de caracter socioldgico, sino aportar una perspectiva
historica que permita la mejor contextualizacién de un innegable problema.

LA POLIOMIELITIS EN ESPANA

La poliomielitis es una infeccién producida por cualquiera de los tres
tipos de poliovirus (Racaniello, 2006; Garcia-Sanchez et al., 2015). Con una via de
contagio oro-fecal, tras desarrollarse en el tracto digestivo va a atacar el tejido
nervioso destruyendo las neuronas motoras de la médula espinal. La
consecuencia es una paralisis, mas frecuente en miembros inferiores, que tras una
primera fase de flaccidez va a provocar contracturas y deformidades. La funcion
de las neuronas destruidas intenta ser reemplazada por las neuronas vecinas, lo
que produce habitualmente una recuperacion parcial de la movilidad (Modin,
2002; Cohen, 2012). En los casos mas graves existe un compromiso de la funcién
respiratoria lo que llevd al desarrollo de una de las tecnologias iconicas de la
historia de la poliomielitis: el pulmon de acero (Wilson, 2005a).

Sin embargo, tal vez las imagenes mas habituales de las personas afectadas
por la poliomielitis fueron las de las diversas Ortesis, aparatos de diversos
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materiales desarrollados por una emergente ortopedia, que procuraban la
estabilidad de los miembros para la marcha (Toledo, 2013). Detras de esos
bitutores y calzados especiales se encuentran experiencias individuales y
colectivas menos conocidas y mucho mas traumaticas: los conocimientos
meédicos de la época (lo que denominamos modelo médico o individual de
discapacidad) consideraban que era preciso devolver a aquellos nifios y nifias con
secuelas paraliticas una movilidad que remedase el canon anatémico y funcional
(Martinez-Pérez, 2009b y 2017). Para esta normativizacion de los cuerpos fueron
necesarias numerosas intervenciones quirurgicas que, ademas de ser dolorosas,
implicaban prolongadas estancias en centros hospitalarios con una consecuente
separacion del entorno familiar y dificultad en el seguimiento de los programas
educativos (Rodriguez-Sanchez y Guerra, 2012).

Hay posible constancia de estas infecciones poliomieliticas desde la
antigliedad, aunque no seria hasta el siglo XIX cuando comenzaron a cursar de
forma epidémica. La teoria mas aceptada es que los entornos mas higiénicos
retrasaron el contacto de los bebés con el virus, produciéndose éste fuera ya del
periodo de lactancia y, por tanto, sin la proteccion inmunitaria transmitida por
la madre. Asi se explicaria que fuesen los paises mas desarrollados los que
sufrieron los peores brotes epidémicos: Estados Unidos, Canada o los paises del
Baltico conocieron desde principios del siglo XX un espectacular aumento de
casos que culminaron en las décadas de los cuarenta a los sesenta cuando la
poliomielitis adquirié el nivel pandémico (Smallman-Raynor y Cliff, 2006;
Nathanson y Kew, 2010).

Fue precisamente en los afios cincuenta cuando la poliomielitis alcanzo
su mayor incidencia en Espafia (vide graf. 1), en los afios 1958 y 1959, con unas
elevadas cifras hasta el afio 1963 en que dieron inicio las campafias gratuitas de
vacunacion con la vacuna oral de virus atenuados de Albert Sabin (Caballero y
Porras, 2016). Previamente, el Gobierno de la dictadura franquista habia
desestimado la existencia de epidemia y la necesidad de realizar campafias de
vacunacion, que, desde el afio 1955, realizaban exitosamente muchos paises
desarrollados con la vacuna inyectable de virus inactivados de Jonas Salk’. El
aparente inicio de una campaiia con vacuna Salk en el afio 1958 (en el marco de la
celebracion en Madrid del V Symposium Europeo sobre Poliomielitis) (Ballester,
2008b) solo puso de manifiesto los problemas para llevarla a cabo: los
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enfrentamientos entre dos sectores del franquismo, la Falange del Ministerio de
Trabajo (del que dependia la recién creada Seguridad Social) y los militares
catolicos de la Direccién General de Sanidad, interesados los primeros en la
vacuna Salk y los segundos en la Sabin, supusieron continuadas trabas incluso
durante el inicio de las campafias de 1963, con un efecto muy lesivo para la salud
publica y, en particular, para toda la poblacion infantil que contrajo la
enfermedad en una época en la que existian recursos para evitarla (Rodriguez-
Sanchez y Seco, 2009). De hecho, el innegable éxito de las primeras campafias
nacionales de vacunacién tuvo un efecto contraproducente pues el Gobierno
redujo los medios técnicos y humanos en afios sucesivos provocando que Espafia

Gridfico 1. Tasas de morbilidad poliomielitica en Espafia y Portugal (1950-1976)

Fuente: elaboracion propia a partir de la Revista Espafiola de Higiene y Salud Publica

3 La historia de la lucha contra la poliomielitis en Espafia, la Peninsula Ibérica e Iberoamérica ha sido objeto de
diversos estudios colectivos, bien como dosieres de revistas especializadas o como libros. Sin pretension de
exhaustividad, debemos mencionar aqui: Martinez-Pérez, 2009a; Nascimento, 2010; Alvarez et al., 2011; Ballester y
Porras, 2012; Porras ef al., 2013; Porras ez al., 2014; Rodriguez-Sanchez, 2015a; Alvarez y Nascimento, 2015, Porras ez
al., 2016.
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se convirtiese en el pais de su entorno con mayor tasa de morbilidad por
poliomielitis, algo denunciado por Florencio Pérez Gallardo (artifice cientifico
de la campafia) en su correspondencia con Albert Sabin y por todo su equipo en
un revelador articulo del afio 1975 (Rodriguez-Sanchez, 2015b).

Es también preciso comprender este contexto de una dictadura
nacionalcatolica para poder interpretar las vivencias de la poliomielitis que
condicionan la experiencia de quienes hoy padecen el sindrome post-polio. Si la
cultura del esfuerzo para la integracion fue, en la mayor parte del mundo,
consigna para esas niflas y nifios con secuelas, en el caso de Espafia obedecia
también a la conceptualizacion como “productores” que les otorgaba el Régimen
franquista (Martinez-Pérez y Del Cura, 2015; Cayuela y Martinez-Pérez, 2018).
La religion actud como aliada necesaria en la construccion de esa cultura en la
que la persona con discapacidad no tenia derechos sino deudas con la sociedad y

Grdfico 2. Polio: tasas de morbilidad en la Europa mediterranea (1963-1974)

Fuente: elaboracion propia a partir de datos de Nalera e al. (1975)
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por ello debia dejar de ser una carga mediante su incorporacién al mundo
laboral: la resignacién, el sufrimiento callado del dolor o la abnegacion eran
consideradas virtudes que décadas después mostrarian sus graves consecuencias
(Rodriguez-Sanchez, 2012b y 2012¢).

EL SiNDROME PosT-PoLIO

El sobreesfuerzo mantenido durante décadas es la causa mas
comunmente aceptada para la aparicion del llamado sindrome post-polio?. De
acuerdo con esto, las motoneuronas supervivientes a la polio, y que se hicieron
cargo de cubrir las funciones de las motoneuronas destruidas, sufririan una
degeneracién axonal distal (Lexell, 2015). Esto motivaria la aparicién de sintomas
como debilidad de la musculatura afectada (aunque también en menor
proporcion de la no afectada), fatiga, dolor articular, atrofia, intolerancia al frio y
problemas en la respiracion y deglucion en orden de frecuencia decreciente
(Oliveira y Quadros, 2008; Gonzalez et al., 2010; Farbu et al., 2011; McNalley ez
al., 2015). Esta teoria explica que las probabilidades de padecer el sindrome no
solo aumentan con haber sufrido una mayor afectacion poliomielitica, sino,
sobre todo, con una mayor recuperacion de la misma (Klingman et al., 1988).

Es obvio que el sindrome post-polio esta asociado a una necesaria
infeccion previa por el poliovirus por lo que es logico pensar que su existencia
esta ligada a la de la misma poliomielitis y que, dado que son precisas algunas
décadas para su aparicion, su frecuencia aumentase conforme se prolongaba la
esperanza de vida. Asi, suele citarse el trabajo de Charcot de 1875 como
descripcion pionera (Wiechers, 1987), aunque mucho mas pertinente es hablar de
los estudios de Zilkha en la década de los sesenta del siglo XX y los de Halstead y
Dalakas en los ochenta con una descripcion de la atrofia muscular
postpoliomielitica y de los criterios para su diagnostico (Halstead, 2011).

Aun ast, ni la Medicina ni el conjunto de la sociedad quisieron advertir el
problema’. En Espafia, pais en el que las infecciones poliomieliticas dejaron un

4 Otras causas a las que se ha hecho referencia han sido el componente inflamatorio autoinmunitario, genético e,

incluso, la persistencia de una mutacioén atenuada del poliovirus (Esteban, 2013; Portell y Kumru, 2015).
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minimo de 42.651 personas afectadas por secuelas paraliticas’, los articulos
médicos sobre el tema han evidenciado un escaso interés hacia el problema: en el
siglo XX solo se publicaron siete y, entre 1985 y 2010, apenas 14 (Rodriguez-
Sanchez, 2011).

Citamos 2010 como fecha de referencia por ser el afio en que los paises
pertenecientes a la Organizacion Mundial de la Salud debieron incorporar las
categorias diagnosticas acordadas en la  Clasificacién Internacional de
Enfermedades, en cuya décima revision quedaba recogido, con el codigo G-14, el
Sindrome Post-Polio’. Sin embargo, lo que pone de manifiesto esta aparicion del
sindrome como categoria diagndstica no es una inesperada irrupcion del mismo
en la clinica, sino, por el contrario, la resistencia médica a truncar el discurso
triunfalista sobre la ciencia: la Regién de las Américas de la Organizacion
Mundial de la Salud habia obtenido su certificado de erradicacién de la polio en
1994 (Mosquera, 2014) y en 2002 lo conseguia la Regién Europea.

El conjunto de la sociedad no se mostraba mas sensible: entre 1995 y
2009 la prensa espafiola analizada apenas si dedicd diez articulos al sindrome
post-polio®. En un pais en el que el Gltimo caso de poliomielitis habia sucedido
en 1988, la polio habia sido encuadrada como enfermedad de la pobreza propia

5 Asf se pone de manifiesto en las historias sobte la poliomielitis que se han publicado en diferentes
pafses, si bien con un claro predominio de las referidas a Estados Unidos. Sin afan de exhaustividad se
citan aqui algunas de las mas relevantes: Gould, 1995; Sass, 1996; Aitken e al., 2004; Shell, 2005; Wilson,
2005b; Silver y Wilson, 2007; Wooten, 2009; Vargha, 2018; Testa, 2018.

¢ Los datos que se usan actualmente para ello son los procedentes del informe que el Congteso de los
Diputados encargé a la Agencia de Evaluacién de Tecnologias Sanitarias, que publicd en 2002 y en el que
consideraba en esa cifra “la poblacién minusvalida valorada en Espafia exclusivamente por secuelas de
polio”. Ese estudio, como nuestros propios trabajos y los de otros autores, coinciden en la dificultad para
obtener unas cifras reales de personas afectadas: las estadisticas de la época sélo contemplaban aquellos
casos registrados en hospitales con secuelas paraliticas lo que constituia sélo una parte del total de
afectados; mientras que en la actualidad sigue sin existir un registro de personas con secuelas de polio,
algo continuamente reclamado por las asociaciones de polio y post-polio (Bouza ¢z al., 2003).

7 La Clasificacion Internacional de Enfermedades CIE-10, tuvo una primera edicién en 2008, en la cual el
sindrome post-polio no tenfa categorfa propia, si bien, para los profesionales que lo diagnosticasen,
existia la posibilidad de incluirlo dentro de la mas amplia categoria B-91 “Secuelas de poliomielitis”. En la
décima version, de uso obligatorio para los paises pertenecientes a la OMS desde el afio 2010, el
Sindrome Post-Polio figuré con el codigo G-14. (Laurenti ez al., 2013).

¢ Estos datos proceden del estudio realizado en los periédicos de tirada nacional El Pais, ABC, EI Mundo
y La Razén (Rodriguez-Sanchez y Guerra, 2015a).
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de paises en vias de desarrollo y ligada por ello a los programas de cooperacién
internacional, lo que minimizaba su presencia en la agenda periodistica
(Rodriguez-Sanchez y Guerra, 2015b). En consecuencia, la invisibilidad de
quienes padecieron la polio en el propio pais era manifiesta.

En este contexto, las personas con efectos tardios de la poliomielitis o
con sindrome post-polio han vivido en las dos ultimas décadas un intenso
conflicto generado por un viraje individual, colectivo y social hacia postulados
antagonicos (Hollingsworth et al., 2002). Quedan ya expresados algunos de ellos:
por un lado, la conciencia de que su discapacidad se habia originado durante una
epidemia se ha visto enfrentada al hecho de que el actual sindrome post-polio se
considere como “enfermedad rara” debido a su baja prevalencia (a la que
contribuye la ausencia de nuevos casos, el natural fallecimiento a lo largo de los
afios de las personas afectadas y un infradiagnéstico asociado al desconocimiento
del sindrome por parte de los profesionales de la salud), una frecuencia siempre
cuestionable por la falta de datos fiables al carecer de estadisticas en nuestro
medio (la mayor parte de las historias clinicas electronicas en Espafia mantienen
versiones de la CIE en las que el sindrome post-polio queda oculto con un codigo
138 mas amplio e inespecifico, mientras que las personas afectadas siguen
reivindicando un censo que revele cuantas tienen secuelas de polio para asi poder
prever el posible impacto del sindrome); por otro, la percepcion de que la
sociedad que mostr6 temor, preocupacion y solidaridad ante la polio en los afios
de las epidemias desea ahora olvidar y silenciar los testimonios que pongan en
cuestion el exitoso broche de la erradicacion.

CamBIOS DE IDENTIDAD: UNA CONFLICTIVA REMEDICALIZACION

El objetivo de este trabajo es presentar los principales conflictos a los que
se enfrentan las personas que se vieron afectadas por secuelas paraliticas tras la
infeccion poliomielitica y que actualmente sufren sus efectos tardios o,
fundamentalmente, el denominado sindrome post-polio y analizar las raices
biograficas e historicas de los mismos desde las perspectivas de la historia del
tiempo presente (Rodriguez-Sanchez, 2012¢).

Para ello nos basamos en fuentes orales y en dos cuestionarios online,
desarrollados en dos proyectos de investigacion previos’. En el primer caso se
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trata de 66 entrevistas en profundidad a partir de una guia semiestructurada
flexible, realizadas entre 2008 y 2016. 58 se realizaron a personas afectadas por la
poliomielitis (36 mujeres y 22 hombres) y 8 a profesionales (7 hombres y 1
mujer).

Los cuestionarios fueron realizados uno en el contexto iberoamericano y
otro para el Pais Vasco. Este ultimo fue realizado por peticion de la asociacion de
afectados de polio y post-polio Euskadiko Polio Elkartea como parte de un
proyecto mayor dirigido por la empresa EREITEN, con la colaboracion del
Centro de Estudios Vascos de la Universidad de Reno, Facultad de Psicologia de
la Universidad del Pais Vasco y la Universidad de Deusto-San Sebastian y
subvencionado por el Instituto Gogora del Gobierno Vasco. Se realizé una
encuesta online, entre el 15 de febrero y el 15 de marzo de 2018, que constd de
104 preguntas, divididas en cuatro secciones, que cubria diversos aspectos de los
efectos de la afeccion poliomielitica en la vida de quienes la padecieron y las
actuales circunstancias de quienes presentan efectos tardios de la misma o el
sindrome post-polio. De esta investigacion surgié un primer informe inédito “La
poliomielitis en el Pais Vasco (1950-1975)” a partir de las respuestas de 41
encuestados (que cumplian los requisitos cronoldgicos y geograficos) de los 113
participantes.

De la otra encuesta, que constituye el nucleo del presente capitulo, se
recogen los formularios completos (en la aplicacion LimeSurvey) realizados y
enviados entre el 11/03/2014 y el 29/05/2015. Se reunen asi 194 respuestas
validas para el analisis, una vez eliminados los duplicados (eligiendo el mas
completo o el mas reciente) y los vacios (espacios rellenos con caracteres al azar)
y seleccionados los relativos a Espafia, de 123 mujeres y 71 hombres (63,40% y
36,60% del total, respectivamente). De éstas hemos seleccionado las que
responden afirmativamente a tener un diagnostico de SPP, lo que nos da un total
de 72 formularios para el analisis, 44 de mujeres y 28 de hombres.

Las 72 personas que refieren tener un diagnostico de sindrome post-polio
y que han facilitado la informacion para este estudio tienen unas caracteristicas

? De la experiencia individual al movimiento asociativo: ideologfas y activismo en la configuracién de los
movimientos reivindicativos de las personas afectadas por polio y sindrome postpolio” HAR2009-14068-
C03-02 e “Internacionalizacion y estrategias contra la enfermedad: profesionales, personas afectadas y
activismo ante la erradicacién de la polio y la aparicién del SPP (1963-2010)” HAR2012-39655-C04-03.
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sociodemograficas que exponemos a continuacion. Nacieron entre los afios 1945
y 1971 (Grdfico 3), con una distribucion que se corresponde, como era de prever,
con el periodo de mayor incidencia de la poliomielitis en Espafia. En
comparacion con la Primera Encuesta Iberoamericana sobre las Condiciones de
las Personas Afectadas por la Poliomielitis el, realizada por Sergio Augusto
Vistrain (OMCETPAC)”, el ntimero de nacidos entre 1950 y 1960 seria el
72,22% frente al 58,5% encontrado para el conjunto de Iberoamérica.

La infeccion poliomielitica la sufrieron entre el mes y los siete afios de
edad, siendo la mayor incidencia con afio y medio (Grifico 4). Son datos muy
proximos a los iberoamericanos (Vistrain ez a/., 2013) que encuentran que la polio
fue contraida antes de los dos afios por un 76% de encuestados, algo que en

nuestro estudio se eleva al 79,17%.

La afectacion fue sumamente diversa, aunque preferentemente de
extremidades inferiores y, con mayor frecuencia, s6lo de una. Esto supone una

Gridfico 3. Distribucion por afio de nacimiento

Fuente. Elaboracion propia
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enorme amplitud en cuanto a los grados de incapacidad iniciales y actuales.
Aunque todas las personas tienen diagnosticado un sindrome post-polio, el grado
de incapacidad reconocido oscila desde el 33% (que se otorgaba por defecto a
quien tuviese secuelas poliomieliticas 0o no haya pasado por los Equipos de
Valoracion de Incapacidades EVI) hasta la gran invalidez y un caso de 92% y otro
de 93% en una mujer que también tiene reconocida la ayuda de tercera persona.

36 de las 44 mujeres (81,82%) y 21 de los 28 hombres (75%) fueron
intervenidos quirdrgicamente con la intencion de corregir la deficiencia
producida por la poliomielitis (un 80% en el conjunto de Iberoamérica segin
Vistrain ez al., 2013). El nimero de intervenciones fue sumamente variable, sin
relacion directa aparente con las secuelas iniciales y oscilaron entre s6lo una y un
maximo de 25, siendo la moda (la frecuencia maxima) una Gnica intervencion.

Gridfico 4. Edad de aparicion de la poliomielitis (meses)

Fuente. Elaboracion propia

10 Estos datos patten de las 334 encuestas cuyo andlisis figura en la web de la Organizacion Mexicana
pata el Conocimiento de los Efectos Tardios de la Polio A. C. (OMCETPAC).
http://www.postpoliomexico.org/peip.html . Para el poster con los resultados de 387 respuestas a la
encuesta, vide Vistrain ez a/., 2013.
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La gran variacion en el nimero de intervenciones lleva a que las medias
sean poco significativas por presentar una gran desviacién. Estas serfan 6,76 para
hombres y 5,97 para mujeres. Si tenemos esto en cuenta resulta mas interesante
constatar que el 57,14% de los hombres fueron intervenidos hasta 6 veces, frente a
un 66,66% de las mujeres. Esto apuntaria a que se operé mas a nifias que a nifios
aunque fueron éstos los que tuvieron un mayor numero de intervenciones, algo
que coincide con lo hallado en el estudio general para el Pais Vasco (las mujeres
con secuelas de polio intervenidas fueron el 87,5% y un 71,14% de ellas tuvo hasta
seis operaciones; los hombres intervenidos fueron menos -un 76%- pero el 36,5%
tuvo mas de seis operaciones).

Las intervenciones supusieron ingresos hospitalarios que, en el mejor de
los casos, duraban sélo el tiempo de la operacidn, por lo que aunque éstas fuesen

Grifico 5. Numero de intervenciones quirurgicas

Fuente. Elaboracion propia
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muchas los postoperatorios eran en el entorno familiar. Sin embargo, lo mas
habitual eran internamientos mas prolongados si bien discontinuos pero que
llegaron a sumar un maximo de diez afios en una de las encuestadas. Ademas,
hay que tener en cuenta que las intervenciones se iniciaron en muchos casos en
torno a los dos afios de edad.

Con la excepcion de un hombre y una mujer, el resto de personas
encuestadas han precisado de algin tipo de ayuda para posibilitar o mejorar su
deambulacion, siendo la mas frecuente el uso de calzado especial (en el 80% de
los wusuarios), superponible a lo encontrado en la Primera Encuesta
Iberoamericana.

18 personas (de las 68 que respondieron, es decir, un 26,47%) alcanzaron
el maximo nivel de estudios, universitarios y uno de ellos con postgrado: la
diferencia de género se encuentra en un 30% de las mujeres frente a un 21,43% de
los hombres. La formacién profesional, en sus distintos niveles y titulaciones, es
la mas comtn en ambos sexos, con un 32,5% de las mujeres y un 32,14% de los
hombres. En el otro extremo, s6lo dos hombres (un 7,14% de los mismos) pudo
realizar estudios primarios.

Todos los hombres y mujeres (menos una) habian desarrollado una vida
laboral previa a la apariciéon del sindrome post-polio. Sin embargo, en el
momento de la encuesta solo trabajaban 10 hombres y 10 mujeres (35,71% y
23,25% respectivamente, de quienes trabajaron).

El 71,43% de los hombres y el 50% de las mujeres viven en pareja y un
7,14 y un 9,09 lo hacen con pareja e hijos. Viven con los hijos un 3,57% de los
hombres y un 15,90% de las mujeres; en tanto que viven solos el 10,71% de los
hombres y el 15,90% de las mujeres.

Los MOVIMIENTOS  SOCIALES: UNA  VOCACION DE
AUTOEMPODERAMIENTO

Los breves apuntes previos sobre la historia de la poliomielitis en Espafia
han pretendido mostrar el caracter frecuentemente traumatico de una
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Tabla 1. Situacion actual de convivencia

Fuente. Elaboracion propia

experiencia marcada por ingresos hospitalarios e intervenciones quirirgicas cuya
utilidad y necesidad no sélo son cuestionadas desde el presente, sino que lo
fueron incluso en la adolescencia como prueba el hecho de que fuese general
rechazar mas operaciones cuando llegaban a la mayoria de edad al entender que
la “normalidad” esperada (o prometida) no se iba a alcanzar (Rodriguez-Sanchez
y Guerra, 2012). Esta negacién a una continua remodelacion del cuerpo es el
momento biografico que representa el proceso colectivo de ruptura con el
modelo médico de discapacidad en aras de su sustitucion por un nuevo modelo
que revelara la dimension social del problema’’.

Uno de los aspectos que se han criticado al modelo social de discapacidad
ha sido la invisibilizacion de la dimension biologica (Shakespeare y Watson,
2002), algo que se hace presente en los casos, como el del sindrome post-polio, en
que la estabilidad de la deficiencia se ve transformada por un proceso cronico

! La bibliogtafia sobre el modelo médico o individual de discapacidad y la progresiva sustitucion por un
modelo social es muy abundante. Una revisién breve pero precisa de esta bibliografia puede encontrarse
en Watson, 2004. Sobre el modelo social es recomendable el estudio de Palacios, 2008. Sobre el concepto
“vida independiente” una excelente toma de contacto se puede realizar a través de Garcfa Alonso, 2003.
En el caso de la diversidad funcional véase Palacios y Romafiach, 2006. Desde la perspectiva biopolitica
de las intervenciones sobre las personas con discapacidad véase Cayuela (2017).
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degenerativo que obliga a una atencion médica. Si para cualquier paciente puede
ser dificil esta situacién (Hollingsworth ez al., 2002), debemos entender hasta qué
punto resulta conflictivo remedicalizar sus vidas a esas personas que lucharon
desde finales de los setenta por desvincular discapacidad de enfermedad y
minusvalia considerando sus reivindicaciones como derechos humanos (Fleischer
y Zames, 2011) y cémo influye este pasado en la nueva relacién clinica
determinada por el sindrome, maxime cuando como queda dicho se evidencia
desconocimiento (Ferreira et al., 2011; Mufioz et al., 2018) e, incluso, escepticismo
y desinterés (Rodriguez-Sanchez et al., 2013).

La encuesta realizada revela que 17 mujeres (38,64% de las 44
participantes con SPP) han pertenecido a algiin movimiento asociativo, partido
politico o sindicato. 23 no y 4 no responden. En el caso de los hombres han sido
14 (50% de los 28 participantes con SPP), en tanto que 12 no y 2 no responden.

El 68,18% de las mujeres (30, 11 indican que no y 3 no contestan) han
estado en contacto con algin movimiento especifico relacionado con la
discapacidad frente al 57,14% de los hombres (16, 7 responden no y 5 no
contestan). Las personas que refieren este contacto asociativo lo hicieron como
simpatizantes, activistas, dirigentes, socios u otras vinculaciones. Las categorias
propuestas no son excluyentes, por lo que algunas personas consignan varias
(entre los hombres hay 3 con dos categorias; entre las mujeres hay 1 con 4, 1 con
3y2con?2).

Si procedemos a comparar la participacion de hombres y mujeres en
movimientos sociales, tanto generales como de discapacidad, su vinculacion y el
acceso a cargos directivos, obtenemos los resultados que se ofrecen en la tabla 3:

Tabla 2. Participacién en movimientos sociales de discapacidad

Fuente. Elaboracion propia
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Un 63,88% de las personas con diagndstico de sindrome post-polio (46 de
las 72) han estado en contacto con algin movimiento especifico de discapacidad,
algo mas frecuente en las mujeres con mas de 11 puntos porcentuales por encima
de los hombres.

Se produce un proceso paraddjico: los hombres son claramente mas
participativos en movimientos asociativos generales que en los de discapacidad,
mientras que las mujeres se implican mas en estos que en los generales. Es
interesante sefialar que pese a una mayor vinculaciéon de los hombres como
socios en las asociaciones de discapacidad (dentro del conjunto de formas
participativas), de mas de 6 puntos porcentuales por encima de las mujeres, éstas
tienen una mayor presencia en cargos directivos (mas de 4 puntos
porcentuales)’?. Esto se contrapone a la situacion general asociativa en la que las
mujeres con sindrome post-polio refieren un menor acceso a cargos directivos en
casi 17 puntos porcentuales por debajo de los hombres.

Tabla 3. Comparativa de participacién en movimientos sociales y de acceso a cargos directivos

Fuente. Elaboracion propia
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Esto también indica que las mujeres han contactado con otros
movimientos sociales diferentes a las asociaciones tradicionales de discapacidad
con mas frecuencia que los hombres.

Las reivindicaciones en materia de discapacidad planteadas por los
movimientos asociativos generales a los que pertenecieron fueron exploradas
mediante una escala Likert (en la que 5 respondia al mayor grado de acuerdo con
el enunciado). Responden 13 hombres de los 14 y 16 mujeres de las 17 que han
formado parte de estos movimientos. En algunos casos no responden a todas las
afirmaciones propuestas, en buena medida porque estan relacionadas con salud y
discapacidad y algunas de las asociaciones no tuvieron (o tienen) tales funciones.
Esto promueve también mayores desviaciones. Por este motivo es el apartado
“otros” el que ofrece mayor puntuacion de acuerdo y también la menor
desviacion. Esto viene a recalcar que la vinculacién a movimientos asociativos
generales se ha relacionado poco con las reivindicaciones de la discapacidad y de
la salud y si con las reivindicaciones sociales en general. Es interesante para trazar
un perfil de participacion social.

Los motivos para haber participado en movimientos sociales de
discapacidad también fueron explorados mediante una escala Likert. Uno de los
5 hombres no responde a la escala, por lo que los resultados son de 15 hombres
participantes. Dos mujeres no responden al Likert, por lo que la respuesta
procede de 28 cuestionarios. En algunos casos no responden a todas las
cuestiones planteadas.

En ningtn caso hay mas de un punto de diferencia entre las respuestas de
hombres y mujeres. Las diferencias mayores se producen en los items resaltados
(mas de medio punto). Las diferencias mayores se producen en lo relativo a que
sea un profesional de la salud quien informé sobre alguna asociacion de
discapacidad (0,86 puntos de diferencia) y en la defensa de los derechos
personales (0,75), en ambos casos siendo menos frecuente entre los hombres.

12 Aunque las asociaciones de sindrome post-polio han vivido en los dltimos afios cambios continuos y es
dificil determinar su desaparicién o simple inactividad temporal, podemos considerar que en la actualidad
existen ocho asociaciones activas, una de cardcter nacional, 4 autonémicas y 3 provinciales. Sus
presidencias son ocupadas en 5 de las 8 (un 62,5%) por mujeres.
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Tabla 4. Actividades desarrolladas en los movimientos sociales. (En la columna de totales
aparecen entre paréntesis las desviaciones)

Fuente. Elaboracion propia

Los valores mas altos de acuerdo, de coincidencia entre hombres y
mujeres (y con una menor desviacion estandar), son los relativos a que el motivo
para vincularse fuese compartir experiencias, lo que ligaria la idea del
movimiento asociativo como proxima a los grupos de ayuda mutua. Los
parametros expuestos de coincidencia y desviacion se producen también en el
item que hace referencia al acceso a informacién actualizada como motivos para
vincularse a movimientos de discapacidad. Tampoco aparecen como motivos

principales la obtencion de recursos o evitar el aislamiento social.

Llama la atencion el desacuerdo en que hayan sido los profesionales de la
salud quienes hayan orientado sobre los movimientos sociales, lo que nos sitta
en las contradicciones y limitaciones del empoderamiento que se propugna
oficialmente para los pacientes: la revision de Calvillo ez al. (2013) muestra que la
literatura médica considera que los profesionales de la salud son los principales
promotores del empoderamiento de los pacientes, proporcionindoles
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informacioén y educacion. Del mismo modo, la Sociedad Espafiola de Medicina
de Familia y Comunitaria recoge los derechos y deberes de los pacientes
presentes en la legislacién, encontrandose entre los primeros el de recibir
informacion”. Hay que subrayar que siempre aparece el paciente como receptor
y nunca como generador de conocimientos a partir de su experiencia y que la
informacién es provista por los profesionales de la salud. Sin embargo, la
experiencia de las personas con sindrome post-polio sugieren que ni tan siquiera
estos planteamientos se corresponden con la realidad.

Tabla 5. Motivos para participar en movimientos sociales de discapacidad. (En la columna de
totales aparecen entre paréntesis las desviaciones)

Fuente. Elaboracion propia

13 Carta de derechos y deberes del paciente. Unidad 23. Organizacion y legislacion sanitaria en Espafia.
Guia Practica de la Salud. Disponible en: https://www.semfyc.es/formacion-y-recursos/guias/guia-
practica-de-la-salud/ Con acceso el 29 de septiembre de 2018
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Ademas de la motivacion se quiso explorar la valoraciéon que hacian de
estos movimientos sociales de discapacidad y sus principales logros. En una
entrada de texto libre se planted que el aspecto mejor valorado fue la labor de
divulgacién del sindrome post-polio entre los profesionales de la salud y la
sociedad en general. Entre los logros mas importantes en materia sanitaria hacen
referencia al mejor conocimiento del SPP por parte de los profesionales, a la
creacion de protocolos diagnosticos, de atencion y de derivacion, la creacion de
unidades multidisciplinares en hospitales publicos y centros de referencia.
Respecto a la sociedad en general dan importancia a la aparicién de informacion
en los medios de comunicacion.

También valoran como éxitos del movimiento asociativo el
reconocimiento del sindrome post-polio como entidad, la jubilacién anticipada
(st bien dejan constancia de las dificultades para obtenerla) o las mejoras en la
accesibilidad.

Otros aspectos resaltados son la informacion legal y sanitaria que se da a
las personas afectadas, la ayuda mutua, las actividades organizadas y la denuncia
de las injusticias vividas por las personas con polio.

“NINGUN FACULTATIVO ADMITIA QUE EXISTIERA”: VOLVER A SER
ENFERMOS... SI LOS MEDICOS ASf LO CONSIDERAN

A los antecedentes expuestos como pacientes durante una época en la
que imperd un modelo médico muy intervencionista en la correccion de las
deficiencias de las personas con discapacidad hay que afiadirle ese perfil
reivindicador de derechos a través de movimientos sociales. Desde esta
perspectiva debemos interpretar como experimentan las personas con sindrome
post-polio las dificultades que encuentran para el diagnostico y para el posterior
seguimiento de su problema de salud.

La dificultad diagnéstica es comun en muchas de las enfermedades de
baja prevalencia, lo que supone un reto para el sistema sanitario y plantea la

necesidad de un cambio de paradigma (Palau, 2010; Izquierdo y Avellaneda, 2003;
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Ortega, 2004). Esto sucede también en el sindrome post-polio, pues, aunque los
criterios para su diagnostico quedaron expresados por Dalakas en 1995 (Dalakas,
1995, Halstead, 2011) estos no son inequivocos y solo se alcanza el diagndstico
por exclusién de otras posibles entidades. No obstante, al tratarse la poliomielitis
de una enfermedad erradicada en nuestro medio existe un desconocimiento
bastante generalizado del cuadro inicial entre los profesionales de la salud’, a lo
que debemos afiadir la resistencia hasta fechas recientes para la inclusion en la
Clasificacién Internacional de Enfermedades (Laurenti et al., 2013). Esto motiva
que el sindrome no haya sido hasta ahora un diagndstico facil y haya sido
sustituido por otras explicaciones mejor conocidas o mas actuales.

En nuestra encuesta un 37,11% de las personas con polio tienen un
diagnostico de SPP. Eso las coloca dentro del amplio rango de prevalencia, entre
22% y 85% (Ferri’s Clinical Advisor, 2017), con un margen ain mas amplio
(entre un 10% y un 85%) en los estudios internacionales para distintos paises (Baj
et al., 2015), considerando en Espafia que pudiera estar entre un 25% y un 85%.,
segun el antiguo pero uUnico informe oficial realizado por la Agencia de
Evaluacién de Tecnologias Sanitarias a la que anteriormente hicimos referencia
(Bouza et al., 2003). La proporcion obtenida en nuestro estudio para el conjunto
de Espafia resulta bastante proxima a la hallada en el Pais Vasco, donde era de un
39,02% (16 de 41) y entra por tanto dentro de los datos mas conservadores
respecto a la prevalencia del sindrome si bien no es suficiente como para poder
concluir que exista un infradiagnostico.

Un 77,77% de las personas participantes en el estudio consideran que
tuvieron dificultades para ser diagnosticadas de sindrome post-polio. 7 de los 28
hombres (25%) consideran que el diagnodstico fue facil, frente a 21 (un 75%) que
considera que fue dificil. S6lo 9 de las 44 mujeres (20,45%) considera que fue facil
obtener el diagndstico, pero a 35 de ellas (79,54%) les pareci6 dificil.

Las personas que consideran que fue facil conseguir un diagnéstico de
SPP residen en grandes nucleos urbanos (Barcelona, Madrid, Sevilla o sus

1 Vide Ferreira e/ al., 2011 quienes, al analizar un cuestionario respondido por 30 médicos, encuentran
importantes errores conceptuales sobre la polio y el sindrome postpolio.
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inmediaciones), lugares en los que existen unidades de referencia o con

especializacion en enfermedades neuromusculares’.

Para quienes vivenciaron la obtenciéon de un diagnéstico como un

proceso dificil existieron diversos motivos:

- Desconocimiento del sindrome post-polio y de la poliomielitis por parte de los

El

médicos, tanto de atenciéon primaria como especialistas (neurdlogos y
/7 7 . « L P / .
traumatologos). El téermino “desconocimiento” es el que mas se repite en
todos los casos. Si Ferreira et al. (2011) evidencian la falta de conocimientos
sobre polio y SPP entre los médicos brasilefios, Mufioz et al. (2018)

comprueban lo mismo en su estudio.

desconocimiento tiene como consecuencia el inicio de itinerarios
terapéuticos, en ocasiones erraticos, que implican a multiples especialistas
y larga duracion (de afios).

- En otros casos, no se trata de desconocimiento sino de ideologia creencial frente

a la existencia o no del sindrome post-polio: “Ningin facultativo
(Incluyendo tranmatdlogos del Hospital Sant Rafael) admitia que existiera o no
habian oido hablar del SPP”(ID51); “Mi traumatdlogo conocia el SPP, pero me
negaba su existencia”1D95); “Neurdlogos que dudan de la existencia del SPP,
ast hasta encontrar a uno que sabia del tema” (ID355).

- Esta situacion origina en los pacientes una sensacion de “desamparo”: “Porque

no sabian lo que me estaba pasando, fueron muchos diagndsticos los que me
dieron, y hubo mucho desconcierto, donde sentt, impotencia, miedo, rabia... y
muchos sentimientos encontrados. Hoy no han cambiado mucho las cosas”

(ID3).

15

Véase la  relacion de centros expertos espafioles en la  web de  Orphanet
(https:/ /www.orpha.net/consor/ cgi-
bin/Clinics_Search_Simple.phprlng=ES&LnkId=3388&Typ=Pat&CnsGen=n&fdp=y&from=rightMen
u ): ademas de las ciudades y entornos citados (Barcelona, Madrid, Sevilla) se afiaden una unidad en
Valencia y otra en SanSebastian
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- La mayor parte de los pacientes refieren que esto les llevd a la bisqueda de
informacion y a ser ellos quienes aportaban la informaciéon a los
profesionales de la salud o, ante la presuncion de que pudiera tratarse de un
SPP, encontraron alguna institucién de referencia (habitualmente el
Instituto Guttmann): “porque nunca tuvieron en cuenta, mi afectacion por la
polio. Yo misma le llevé a la dra de cabecera y a la traumatologa informacion
sobre la polio y el sindrome post polio” (ID164). Mufioz et al. (2018)
confirman esto en su trabajo, en el que los profesionales reconocen que su
fuente de informacién era el propio estudio en que estaban participando y

los pacientes.

“DECIAN QUE ERA COSA DE LA MENOPAUSIA”: ESTEREOTIPOS DE
GENERO Y DiFIcuLTAD DIAGNOSTICA

La diferencia entre hombres y mujeres respecto a la percepcion de las
dificultades para obtener un diagnéstico de sindrome post-polio es de casi cinco
puntos porcentuales: 35 mujeres (79,54% de las encuestadas) consideran que fue
dificil, frente a 21 hombres (un 75%). Esta dificultad diagndstica percibida es
acorde con el niumero de diagnosticos, mas frecuente entre hombres (28 de 71, un
39,43%) que entre mujeres (44 de 123, 35,77%). Datos similares obtuvimos en la
encuesta realizada en el Pais Vasco: 10 hombres de los 25 participantes tenian
diagnostico de SPP (un 40%), frente a un 37,5% de las mujeres (6 de 16).

Estos resultados muestran una mayor disonancia cuando tenemos en
cuenta la literatura médica, desde la primera y clasica hasta las recientes
revisiones, sobre los factores de riesgo para padecer SPP (o factores prondsticos)
entre los que se encuentra el sexo femenino, ademas de la edad de la
primoinfeccion, haber padecido sintomas respiratorios durante la infeccion
aguda, haber sufrido una afectacién mas severa y, sobre todo, haber tenido una
mayor recuperacion (Klingman ez al., 1988; Windebank et al., 1991; Ramlow et
al., 1992; Trojan et al., 1994; Bouza et al., 2003; Ragonese et al., 2005; Oliveira y
Quadros, 2008; Pastuszak et al., 2017).
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Cabe pensar por tanto que, tras la percepcion de las mujeres sobre la
dificultad para ser diagnosticadas como afectadas por el sindrome post-polio,
pueden existir diversos factores. Si el desconocimiento puede conducir a
diagndsticos incorrectos, tras estos se detectan también estereotipos de género:
varias de las mujeres con sindrome post-polio fueron diagnosticadas de
fibromialgia, de sindrome de fatiga crénica o derivadas a psiquiatras al presumir
un problema psicolégico.

El desconocimiento también conduce a minimizar o negar el problema
de salud en base a preconceptos de género: en el caso de las mujeres refieren que
atribuyeron sus sintomas a la edad y la menopausia: “No me creian y decian que
era cosa de la menopausia” (ID56).

Esta percepcion por parte de las mujeres de una mayor dificultad para ser
diagnosticadas de sindrome post-polio se corresponde, como hemos
comprobado, con una realidad estadistica: encontramos menos diagndsticos
entre mujeres que entre hombres, pese a que son ellas quienes tienen mayores
posibilidades de desarrollarlo. La trascendencia de este hecho no deberia pasar
desapercibida para un profesional de la salud, maxime cuando estas pacientes
vivieron, con mayor intensidad que los hombres, experiencias hospitalarias
traumaticas debido a acciones biopoliticas de medicalizacién y expropiacion del
cuerpo (Rodriguez-Sanchez y Guerra, 2012; Cayuela, 2017; Valls-Llobet, 2018).

“NO ERAN IMAGINACIONES MiAs”: PERCEPCION DE LA ATENCION
SANITARIA RECIBIDA

Si el diagndstico es percibido como dificil debido al desconocimiento y
los preconceptos de género de los profesionales de la salud, el proceso posterior
al diagnostico no parece mucho mas sencillo. Solo 5 de los 28 hombres (17,86%)
declaran que consideran el proceso como adecuado, frente a 16 mujeres de las 44
(36,36%). En este caso parece existir una significativa diferencia de género, algo
que tal vez pueda relacionarse con las expectativas terapéuticas y laborales:
quienes consideran que el proceso ha sido adecuado sefialan que ya conocian que
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no existia tratamiento y lo que valoran es que se les haya informado con claridad
y tener un seguimiento del proceso.

Sin embargo, para los mas abundantes que consideran que el proceso tras
el diagnéstico no es adecuado indican que tenerlo no ha supuesto ninglin cambio
en sus vidas, ni sanitario ni social. El diagnéstico supone que “lo gue tengo tiene
un nombre, no eran imaginaciones mias, pero no hay solucion ni paliativos” (ID172)
y, lo que es peor, siguen enfrentandose al desconocimiento del sindrome por
parte de los profesionales a quienes deben acudir o, lo que es mas grave, a la
negacion de su existencia. Asumen la ausencia de tratamiento, pero no la carencia
de protocolos de intervencion, la desconexion entre profesionales, la persistencia
de la peregrinacion por especialistas o la ausencia de un seguimiento. Como
contrapartida, en algin caso consideran que “tengo un diagndstico, si, pero ahora
parece gue todo lo que me ocurre tiene bandera libre para relacionarse con el SPP y
no se atienden otros problemas que si se podrian tratar gue no se tratan” (ID3).

La ultima consecuencia es la escasa relevancia del diagnostico a efectos
administrativos, especialmente en los equipos de valoracion de incapacidades
(EVI) a los que consideran suspicaces ante la nueva entidad diagndstica, lo que
determinaria una incomprensién e incorrecta valoracion de las limitaciones

funcionales que sufren.

A través de una escala Likert buscamos el grado de acuerdo con algunos
enunciados frecuentes durante las entrevistas previas que habiamos mantenido.
Respondieron los 28 hombres y 43 mujeres (una no responde). En algunos casos
no lo hicieron a todos los items.

En todos los casos las desviaciones son muy elevadas, lo que marca una
gran diversidad en las contestaciones y, por tanto, en la percepcion de la
respuesta sanitaria recibida. En los textos libres también refieren, como se vera
en el ultimo apartado de este capitulo, que aprecian una evolucion, de modo que
las valoraciones actuales son mejores que las que hubiesen realizado diez afios

antes.

El mayor desacuerdo con las afirmaciones es el relacionado con la
efectividad del tratamiento farmacoldgico, especialmente entre los hombres (con
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una desviacién menor de 1). En el caso de los hombres también hay un mayor
desacuerdo (y con una desviacion menor a 1) en que los médicos de familia
tengan una informacion adecuada sobre el SPP.

Del mismo modo, el mayor acuerdo es respecto a haber tenido que
informar al médico de la existencia del SPP.

DE LA PREOCUPACION SociAL AL OLvIDO

Uno de los aspectos que suscitan conflicto es la percepcion de que las
personas supervivientes de la poliomielitis han dejado de interesar a la sociedad,

Tabla 6. Valoracion de la adecuacion de la atencion sanitaria (Las deviaciones aparecen entre
paréntesis )

Fuente. Elaboracion propia
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que, una vez que han dejado de existir nuevos casos de la enfermedad, ya nadie se
acuerda de quienes quedaron con secuelas de la misma y se enfrentan ahora al
sindrome post-polio. La memoria del esfuerzo para la integracién, de la
incorporacion al mundo laboral para ser socialmente productivos y no ser una
carga social (como se les demandaba) y de la forma de vencer los obstaculos que
se les ponia les genera un sentimiento de injusticia, de deuda pendiente, de falta
de reconocimiento social a lo aportado. Esta sensacién se acenttia ante las
dificultades administrativas para poder paliar sus necesidades.

Entre los hombres 7 consideran que no necesitan ayuda (incluso con
invalidez absoluta o del 72%), 4 no responden y 17 (el 60,71%) piensan que si.
Entre las mujeres 9 que no (incluso con un 68% de grado de invalidez), una que
no responde y las demas, 34 (77,27%), que si.

Desde la aparicion del sindrome necesitan ayuda para recorrer distancias
medias pues precisan de silla de ruedas, lo que puede convertirse en una nueva
dificultad si es manula y tienen que cargarla en el coche. Esta necesidad es
extensible a todas las actividades que impliquen cargar peso, incluidas las
compras y tareas de la casa. Consideran que tienen dificultades en el desempefio
de tareas cotidianas y s6lo en pocos casos refieren problemas para asearse y
vestirse (4 hombres).

Las mujeres coinciden en los aspectos referidos, pero introducen otros
que no son citados por los hombres o matizan los anteriores. Es mas frecuente la
referencia a las tareas de la casa en relacion a los roles de género, pero también
aluden a los problemas que les supone el trabajo fuera de casa. La pérdida de
independencia se plasma en “tampoco puedo ir a muchos sitios sola” (ID104).
Varias entrevistadas matizan las diferencias entre dias y épocas, propio del
sindrome, existiendo dias en los que las dificultades son manifiestas para asearse
y vestirse. En un caso se introduce una vertiente de la necesidad de ayuda muy a
tener en cuenta: “con los médicos y con las gestiones para el grado de discapacidad”
(ID165), lo que refleja las dificultades aludidas en otros apartados. En otro caso se
sintetiza de forma muy clara: “movilidad y esfuerzos” (ID49).

Cuando la pregunta se dirige a la necesidad de ayuda econémica, entre las
mujeres 14 consideran que no la necesitan, 8 no responden y 22 que si (50%).
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Entre estas Gltimas se alude a las necesidades para pagar a alguien que realice
tareas domésticas, la adquisicion de silla de ruedas eléctrica (o equivalentes que
faciliten la movilidad) y para fisioterapia.

Entre los hombres hay 14 que no, 4 que no responden y 10 que si
(35,71%). En este caso son ellos quienes introducen mas matices que hacen
referencia a una situacion general en la que la falta de trabajo y la dificultad para
conseguirlo (y realizarlo) o la escasa pension recibida impiden hacer frente a
multitud de gastos entre los que se encuentran los originados por el sindrome
post-polio. También se citan los gastos para eliminar las barreras arquitectonicas
de la propia vivienda, lo que ha supuesto que, en algunos casos, el sindrome post-
polio haya obligado al confinamiento de la persona afectada en su propio
domicilio.

Solo 4 hombres (14,28%) y 8 mujeres (18,18%) declaran recibir alguna
subvencién en relacién a la discapacidad. Entre las mujeres, cinco son
pensionistas y cuatro refieren la ayuda percibida por la Ley de Dependencia. Tres
hombres refieren cobrar una pension por “incapacidad” permanente total.

Respecto a las solicitudes realizadas al respecto y que fueron denegadas, 7
hombres no responden, 17 no refieren solicitud o denegacion y 4 solicitaron
alguna ayuda que les fue rechazada (14,28%). Entre las mujeres, 3 no responden,
18 no refieren solicitud o denegacion y 23 solicitaron alguna ayuda que les fue
rechazada (52,27%).

La percepcion de necesidad de ayuda en su situacién actual de salud y
discapacidad no se relaciona con los grados de invalidez y discapacidad
reconocidos, siendo estos menores a las dificultades referidas por las personas
con sindrome post-polio para el desempefio de sus actividades diarias. Esto
difiere de los estudios realizados conjuntamente en personas con polio y
sindrome post-polio, donde se refiere el rechazo a la ayuda (Mufioz et al., 2018).
Las mujeres refieren con mayor frecuencia que los hombres esta necesidad, algo
que también se produce cuando se trata de ayuda econémica. No obstante, con
mas frecuencia en los hombres, se puede rastrear la educacion recibida para negar
la necesidad de ayuda, bien de forma explicita o bien no respondiendo a la
pregunta.
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Las ayudas econémicas recibidas en relacion a la discapacidad son muy
inferiores a las necesidades planteadas por las personas afectadas. Aunque la
recepcion de ayudas es similar entre hombres y mujeres (algo mayor en estas
Gltimas), son muchas mas las mujeres que refieren haber visto rechazadas sus
solicitudes de ayuda.

Pero, probablemente, donde mejor se manifiesta el conflicto que viven
las personas con sindrome post-polio en su percepcion del cambio de interés de
la sociedad hacia ellas es en lo relativo a las jubilaciones. La falta del
reconocimiento del SPP supuso mantener una vision estatica de la poliomielitis
y, por tanto, del grado de invalidez, que se consideraria el mismo desde que la
persona se incorpord a la vida laboral (RD 1971/1999 de 23 de diciembre). El
informe de la AETS del ISCIII propugnaba un sistema de jubilacion gradual y
flexible que se vio en parte reflejado en la Ley 35/2002 de 12 de julio. No
obstante, los problemas para conseguir la jubilacion prosiguieron: el Decreto
1851/2009 consideraba un grado igual o superior al 45% durante los 15 tltimos
afios cotizados para que pudiesen jubilarse anticipadamente quienes padeciesen
una de las afecciones, entre las que se encontraba el SPP. Lo que no se
contemplaba era que la categoria diagnostica de SPP era demasiado reciente
como para que alguien la tuviese desde hacia 15 afios y que la propia historia de
integracion de las personas con poliomielitis las llevd a que no pasasen por
revisiones periddicas de su grado de incapacidad, siendo para muchas de un 33%,
es decir, la que por defecto se concedia a quien hubiese padecido la polio o a
quien no hubiese pasado por equipos de valoracion. Los movimientos asociativos
consiguieron que en el RD 1148/2011 apareciese “secuelas de polio o sindrome
postpolio”, sin embargo, la imposibilidad de probar un grado de incapacidad del
45% constituye atn la mayor traba y la evidencia de la trampa de la supuesta
integracion (Rodriguez-Sanchez, 2012a).

EL CamINO DEL EMPODERAMIENTO: LA BUSQUEDA DE
INFORMACION

El primer paso que se suele describir en el proceso de empoderamiento es
el acceso a la informacién (Calvillo er al., 2013). Aunque los textos hablan de que
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esta informacion es aportada por los profesionales de la salud, en el caso de las
enfermedades poco frecuentes como el sindrome post-polio son los pacientes
quienes realizan una bisqueda activa de esta informacién e, incluso, la facilitan
posteriormente a sus médicos: el 84,72% de las personas diagnosticadas de
sindrome post-polio ha buscado informacién sobre su salud por otras vias
diferentes a las facilitadas por los médicos. Existe aqui una clara diferencia de
género, pues las proporciones difieren entre el 88,64% de las mujeres y el 78,57%
de los hombres.

Si examinamos los casos de quienes no buscan informacion, de las cinco
mujeres que no lo hacen s6lo una considera que el acceso al diagnéstico fue facil
y el proceso posterior adecuado, en tanto que las cuatro restantes no responden a
su valoracion del proceso tras el diagnéstico. Para los seis hombres que no
buscaron informacion, en cuatro casos valoraron la obtencién de diagnostico
como facil, si bien sélo uno de ellos considerd el proceso posterior como
adecuado. Por tanto, aunque el 82,14% de los hombres muestra que el proceso
posterior al diagndstico no satisface sus expectativas (frente al 63,64% de las
mujeres), recurren menos a la busqueda de informacién alternativa que las

Tabla 7. Motivos para el uso de redes sociales virtuales

Fuente. Elaboracion propia
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mujeres. Esta diferencia de género se corresponde con lo observado para el
conjunto de las 194 personas que respondieron al cuestionario, donde las mujeres
muestran un mayor acceso a fuentes de informaciéon y comunicacion,
especialmente las mediadas por las TIC.

Al preguntar especificamente por el uso de redes sociales virtuales en
Internet 2 hombres indican que no las usan, 1 no contesta y 25 son usuarios
(89,28%). En el caso de las mujeres, 7 que no, 1 no contesta, 36 que si (81,82%).
La regularidad en el uso supone que 20 mujeres (de las 36) las emplean
diariamente (55,55%) y 18 hombres (de los 25) tienen también uso diario (72%).
Segtin estos datos, los hombres usan mas Internet y de una forma mas asidua.

Entre los motivos propuestos para el uso de las redes sociales en Internet

se encuentran

17 mujeres consideran que participan activamente en las redes (47,22% de
las usuarias), 13 hombres también lo consideran asi (el 52% de los usuarios). Eso
supone que los hombres encuestados (es decir, los que refieren tener un

diagnostico de SPP) se consideran mas activos en las redes proporcionalmente
con respecto a las mujeres. La forma en que lo hacen es:

Tabla 8. Formas de participacion en redes sociales

Fuente. Elaboracion propia
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El tipo de actividades desarrolladas marca diferentes perfiles de activismo
social en las redes entre hombres y mujeres, con mayor compromiso por parte de
estas ultimas en todas las categorias investigadas, con la excepcion de acudir a
eventos convocados, lo que puede ser paraddjico al ser promotoras de eventos

presenciales en un porcentaje tres veces mayor al de los hombres. (7abla 9)

Sin embargo, las mujeres que reconocen participar activamente en las
redes lo hacen mas que los hombres, desarrollando un mayor nimero de
actividades: frente a un 15,38% de los hombres que realizan seis 0 mas actividades
en la red, encontramos a un 23,52% de las mujeres, entre cuyas actividades se
encuentran las de generacion de informacion en blogs y webs.

UNA RESPUESTA AL SINDROME PosT-PoLio: EL COMPROMISO
CON UN EMPODERAMIENTO REAL

Las personas que padecieron la poliomielitis, tuvieron secuelas paraliticas
y se enfrentan actualmente al sindrome post-polio han vivido profundos cambios

Tabla 9. Nimero de actividades desarrolladas en redes sociales virtuales

N° DE HOMBRES @ MUJERES
ACTIVIDADES (13) 17)

1 3 (23,08%) 0

2 2 (15,38%) 2 (11,76%)
3 3 (23,08%) 4 (23,53%)
4 2 (15,38%) 6 (35,29%)
5 1 (7,69%) 1 (5,88%)
6 1 (7,69%) 1 (5,88%)
7 1(7,69%) 2 (11,76%)
8 0 1 (5,88%)
9 0 0

Fuente. Elaboracion propia
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tanto personales, como colectivos y sociales en algo mas de medio siglo. Es
preciso tener una perspectiva historica para hacernos conscientes de que fueron
ellas quienes lideraron los movimientos que, durante la transicion a la
democracia, reclamaban los derechos de las personas con algin tipo de
discapacidad. La LISMI (Ley de Integracion Social del Minusvalido, de 1982), la
integracion laboral, la visibilidad social o la transformacién de los espacios
urbanos para que fuesen accesibles para todos no hubiesen sido posibles sin su
activismo. Sus movimientos sociales fueron los que contribuyeron a la asuncién
del modelo social de discapacidad (Fleischer y Zames, 2011; Rodriguez-Sanchez et
al., 2013; Martos, 2018).

Individualmente y como colectivo vivieron la forma de entender la
discapacidad del anterior modelo médico y el criterio de que la deficiencia debia
ser corregida por métodos quirtrgicos. Sin embargo, su exitosa lucha por
desmedicalizar sus vidas ha sufrido una crisis con la aparicion del sindrome post-
polio.

El sindrome supone ser nuevamente pacientes, pasar de una situacion
estatica a sufrir un proceso degenerativo cronico. Si en aquella era mas facil la
defensa de la deficiencia como una enriquecedora diversidad funcional, desde el
dolor y la debilidad de éste la medicina y los profesionales de la salud vuelven a
ser necesarios. Hay que comprender los elementos biograficos de intervenciones
quirtrgicas y largas estancias hospitalarias para poder valorar adecuadamente lo
que esta nueva situacion tiene de conflicto para quienes la experimentan. El
cuerpo no normativo, pero plenamente asumido con sus capacidades, es vuelto a
evaluar por los médicos para diagnosticar y otorgar el grado de incapacidad. Son
nuevamente los profesionales quienes cuestionan y legitiman.

Por eso, esta experiencia traumatica de retroceso se ve incrementada
cuando desde el desconocimiento se cuestiona la existencia del sindrome o no se
da una respuesta adecuada a las necesidades sociosanitarias. Un profesional debe
tener presente que los actuales pacientes de sindrome post-polio fueron los
antiguos pacientes pediatricos de polio y que manifiestan su derecho a cuestionar
por qué no fueron vacunados, si tantas intervenciones quirtrgicas fueron
necesarias o si la consigna del esfuerzo como tUnica forma de integracion no ha
sido la desencadenante del sindrome. Su memoria colectiva se incardina en la
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historia de una epidemia que concitd temores y también una respuesta cientifica
y social, algo que contrasta con la sensacion de evitacidn, negacion u olvido que
parecen exhibir profesionales de la salud, autoridades sanitarias y medios de
comunicacién hacia un sindrome que, por su prevalencia, se clasifica como
“raro”. Que los supervivientes de la polio se designen a si mismos en Espafia
como “victimas”, a diferencia del resto del mundo, no es casual y debe ser tenido
en cuenta (como expresa ID 51: “Reconocer que somos victimas de una negligencia,
que muchos hemos podido integrarnos, con normalidad, en la sociedad con todas las
obligaciones y que ahora que necesitamos mds ayndas técnicas y econdmicas, nos las
faciliten”); ast como su conciencia de ser “los siltimos de Filipinas®, una
autodefinicion pesimista mas proxima a la del resto de personas con secuelas de
polio que saben que cuando ellas desaparezcan también lo hara el problema del
sindrome post-polio.

Pese a la valoracién que las personas encuestadas hacen de lo conseguido
hasta ahora, hay unanimidad al entender que la situacion sanitaria y social no es
satisfactoria para ellas y es interpretada como deuda histérica (ID73: “Y sobre
todo que las Instituciones Piblicas nos consideren y nos pongan los medios para que
tengamos una buena calidad de vida, ya que hemos estado olvidados tantos afios...”;
ID172: “Nunca podrin reparar todas la injusticias cometidas con nosotros, pero por
lo menos, nos podrian dar un final de la vida digno”). De hecho, gran parte de los
que se consideran que han sido logros siguen presentes como temas pendientes,

en parte por existir grandes diferencias entre comunidades autonomas.

Consideran que es necesario que exista un reconocimiento real de la
existencia del sindrome y de la situacién de las personas que lo padecen. Las
principales reivindicaciones por conseguir son de tipo sanitario, pero también
legal y social. Perciben en todos los casos la necesidad de protocolos especificos
en atencion primaria, las unidades multidisciplinares especializadas, la asistencia
rehabilitadora y la investigacion, todo ello para posibilitar diagnosticos y
tratamientos adecuados. En los aspectos legales reclaman una legislacion que
considere sus circunstancias particulares de integracion a la vida laboral para
permitir una jubilacién anticipada y unas pensiones dignas. Ademas de estos
aspectos economicos reclaman prestaciones para ayudas técnicas, en especial para
las que permitan el desplazamiento.
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La accesibilidad, uno de los primeros objetivos de los movimientos
asociativos de discapacidad, sigue estando en la lista de objetivos por lograr, en
buena medida por la denuncia del incumplimiento de lo legislado. Hacen asi
explicita la escasa concienciacion del conjunto de la sociedad hacia los problemas

que viven.

El dltimo punto que se repite cubre diferentes aspectos e incide en la
dimension historica del problema, pues es el reconocimiento de la negligencia en
materia sanitaria durante el franquismo que, al retrasar las campafias de
vacunacion, provoco la aparicion de casos que podian haber sido evitados (“Mds
union entre afectados, para lograr el reconocimiento por parte del estado de la gran
problemadtica que en su dia causo en nuestro pais la negligencia por parte de las
antoridades que no pusieron las medidas adecuadas de todos los afectados por el virus
de la polio” 1ID275). Esta percepcion de deuda histérica se acentta cuando
consideran el esfuerzo personal y colectivo realizado por las personas con
secuelas de poliomielitis para integrarse socialmente y en el mundo laboral y
experimentan el actual desinterés social hacia sus problemas.

Conseguir estos objetivos pasa necesariamente por que las personas con
sindrome post-polio se empoderen como pacientes. El empoderamiento no
puede ser contemplado como concesion en la que los profesionales aportan
informacion a los pacientes para ayudarles en la toma de decisiones. Las personas
con sindrome post-polio han alcanzado habitualmente los niveles superiores de
empoderamiento descritos por Falcio Reis (2011) y son proveedoras de
informacion entre pares; sin embargo, eso parece insuficiente para conseguir
transformar una situacion que perciben como injusta e insatisfactoria. Debemos
tener en cuenta que el empoderamiento no procede exclusivamente de la agencia
personal y la asuncion del rol de paciente experto, sino que, para que sea real, la
experiencia personal debe ser validada externamente en el entorno afectivo,
social, institucional y sanitario (Pick er al, 2007). Los nuevos pasos del
empoderamiento deberian conducir al reconocimiento para estos pacientes de su
caracter de especialistas en experiencia y su integracion en plataformas de
activismo basado en la evidencia, segin ha sido propuesto por Rabeharisoa et al.
(2014), donde la integraciéon en redes plurales especializadas, en las que el
reformismo prime sobre la confrontacién, permita la reconfiguracién de los
problemas y, con ello, vislumbrar posibles soluciones.
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