Discapacidad intelectual

Aproximacion a las dimensiones y factores
asociados al contexto de enfermedades raras o
poco frecuentes: necesidades y expectativas de
atectados, familiares y profesionales bajo una
perspectiva biopsicosocial

An Approach to the Dimensions and Factors Associated
with Rare or Infrequent Diseases: Needs and Expectations
of Patients, Families and Professionals from a
Biopsychosocial Perspective

o Autor Juan Francisco Lopez Paz
)

Universidad Deusto
E-mail: jlopez@deusto.es
https://orcid.org/0000-0003-1519-3514

Revista Iberoamericana de Bioética / n° 15/ 01-13 [2021] [ISSN 2529-9573] DOI: 10.14422/rib.i15.y2021.006 1


mailto:jlopez@deusto.es 
https://orcid.org/0000-0003-3710-5829 
 https://orcid.org/0000-0003-3710-5829 
https://orcid.org/0000-0003-1519-3514 

Revista Iberoamericana de Bioética / n° 15/ 01-13 [2021] [ISSN 2529-9573] 2

@ Resumen

@ Key words

Fechas

El panorama interdisciplinar de los ultimos 40 afios pretende facilitar y promover
la integracién de conocimientos y la coordinacién de esfuerzos de distintas disci-
plinas implicadas en el drea de la salud. La salud es un componente basico de la
calidad de vida y bajo este marco se deben contemplar, principalmente, tres signifi-
cados relevantes: por un lado, el descriptivo que es aquello que convierte a una per-
sona en una entidad concreta, individualizandola y diferenciandola de los demas
seres. El segundo significado esta basado en el aspecto cuantitativo, medible por
indicadores objetivos; y, finalmente, el significado ético, de respeto a la vida. En ge-
neral, la salud va unida comunmente con el bienestar, proteccién y progreso social.
Esta conexion se descompensa, desequilibra o se rompe cuando aparecen rea-
lidades como las propias enfermedades raras o poco frecuentes. La OMS, en
este sentido, recoge cinco grandes bloques de factores intervinientes, princi-
palmente, socioecondmico, estado patoldgico, tratamiento, sistema de salud y
entidad individual del paciente o afectado.

El hecho de enfermar y, especialmente, con una patologia poco frecuente debe
conllevar necesariamente la comprensiéon de la misma y su proceso no pue-
de formalizarse de una manera simple y univoca. Su diagnéstico y abordaje
han de estar fundados en perspectivas pluridimensionales y diferenciadas, en
concreto, bioldgica, psicoldgica, social y asistencial; y, todas ellas han de ser
integradoras, sistémicas.

The interdisciplinary panorama of the past 40 years seeks to facilitate and pro-
mote the integration of knowledge and the coordination of efforts of different
disciplines involved in the area of health. Health is a basic component of quality
of life and within this framework, three relevant meanings must be contempla-
ted: firstly, the descriptive meaning of what makes a person a specific entity, in-
dividualizing and differentiating them from other beings. The second meaning
is based on the quantitative aspect that is measurable by objective indicators;
and, finally, the ethical meaning, of respect for life. Generally, health is commonly
linked to well-being, protection and social progress.

This connection is incomplete, unbalanced, or broken when realities such as rare or
infrequent diseases appear. The WHO, in this sense, establishes five extended groups
of intervening factors, mainly, socioeconomic, pathological status, treatment, health
system and the individual entity that is the patient or affected person.

The fact of becoming ill, and especially with a rare pathology, necessarily en-
tails its understanding, and this procedure cannot be formalized in a simple and
unambiguous manner. Diagnosis and approach must be based on multidimensio-
nal and differentiated perspectives, specifically, biological, psychological, social
and healthcare; Additionally, they must all be integrative and systemic.

Enfermedades raras; deontologia; abordaje profesional; biopsicosocial.

Rare diseases; deontology; professional approach; biopsychosocial.
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1. Introduccion: el contexto de las enfermedades raras

El contexto de las enfermedades raras o poco frecuentes podemos definirlo por la propia
naturaleza del enfermar que implica las dimensiones o planos somatico y psiquico; de
ahi que la comprensidn de la enfermedad y su proceso no puede
contemplarse de una manera simple y univoca. A la base esta la
Las enfermedades poco compleja naturaleza de los seres humanos. Por tanto, su diagnés-
frecuentes comparten algunas tico ha de estar basado en perspectivas pluridimensionales y dife-

o renciadas, y con una visién integradora y sistémica (Cortés, 2015).
caracteristicas como, entre

otras, ser hereditarias, tener Estas enfermedades pre§entan l{na prevalencia menor de 5 ca-

’ - sos por cada 10.000 habitantes, incluso, en algunos casos, con-
caracter cronico, una elevada llevan la muerte en un plazo relativamente breve, asi como una
morbimortalidad y alto grado convalecencia crénica de caracter invalidante; y ademas se esti-
de discapacidad, ser de ma que el ndmero podria oscilar entre 6.000 y 8.000. A pesar de
ser poco frecuentes, afectan a un 5-7% de la poblacién de paises
desarrollados (Abarca Barriga, Chdvez Pastor, Trubnykova, La

compleja etiologia, y requerir un
seguimiento multidisciplinar Serna-Infantes, & Poterico, 2018).

A pesar de constituir un grupo muy heterogéneo de entidades
clinicas, las enfermedades poco frecuentes comparten algunas caracteristicas como,
entre otras, ser hereditarias siendo habitual el inicio en la edad de la infancia o nifez,
tener caracter crénico, progresivo y presentar una elevada morbimortalidad y alto grado
de discapacidad, ser de compleja etiologia (multifactorial), diagnéstico y pronéstico, v,
especialmente, requerir un seguimiento multidisciplinar.

A todo ello hay que sumarle que, en muchos casos, puede transcurrir un periodo medio
de 5 afios hasta que se les proporciona un diagndstico en firme lo que origina habitual-
mente importantes consecuencias negativas por no recibir tratamiento o de manera
incorrecta con el consiguiente agravamiento de la enfermedad (Avellaneda, Izquierdo,
Torrent-Farnell, y Ramén, 2007; Lugones Botell y Ramirez Bermudez, 2012). Asimismo,
y desde una vision eminentemente epidemiolégica, presentan una prevalencia tan baja
que requieren esfuerzos especiales y combinados, dirigidos a prevenir la morbilidad,
la mortalidad temprana o la reduccion de la calidad de vida en estas personas que las
padecen y sus entornos significativos.

En suma, esta situacion particular se convierte en un desafio para los sistemas de salud
al conformar un conglomerado, en el que se entremezclan enfermedades suficientemen-
te conocidas y con posibilidad de tratamiento, con otras que son desconocidas y, en con-
secuencia, de complejo abordaje por parte de los profesionales sanitarios.

Es un contexto que, a todas luces, constituye un problema de salud publica que com-
promete el bienestar de la persona que padece una enfermedad rara, su entorno fami-
liar y la sociedad en su conjunto, precisado en, por un lado, unos efectos directos que
se concretan en muertes prematuras y reduccion de la calidad de vida por sintomato-
logia de, entre lo mds destacado, dolor, discapacidad, ansiedad; otros efectos relativos
a la utilizacién de recursos del propio ambito sanitario, aludiendo a la prevencién en
su triple sistema (primaria, secundaria y terciaria); y, por ultimo, unos efectos indirec-
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tos sobre la capacidad funcional en su vida cotidiana, social y laboral (Gémez-Batiste,
Martinez-Mufioz, Blay, Amblas, Vila, & Costa, 2014).

2. Dimensiones enraizadas en los procesos de enfermedad

Ante el contexto de enfermedad se vislumbran aproximaciones que son la base de las
dimensiones del proceso propiamente definido: la disposicién estable de la persona
para responder de una forma determinada ante la enfermedad; el resultado de las co-
nexiones entre las personas y el medio; el modo o forma en que se identifican, evalian
e interpretan los sintomas, y la decision del tipo de bisqueda de ayuda; y, la propia
organizacion y sistema de servicios de salud, examinando cémo las distintas carac-
teristicas de los servicios de asistencia sanitaria influyen en la respuesta del paciente
(Peiro, Artells, y Meneu, 2011; Renconret, Ortega, y Pinto, 2015).

Es entonces cuando se pueden delimitar cada una de las dimen-
siones relevantes en los procesos especificos de enfermedad, en
No hay duda de que la concreto, la dimensién biolégica, psicoldgica, social y asistencial.

conducta humana se produce En la dimension bioldgica prima la interaccion cuerpo-mente y se
en distintos ambitos de la vida engloban presupuestos como: en primer lugar, el comportamiento
humano exige adoptar una perspectiva compleja, multidisciplinar e
integradora; en segundo lugar, se refiere a la base con complejos
procesos (basicos/instrumentales, superiores y elaborados, volun-
relaciones familiares, sociales y tarios/involuntarios, racionales/cognitivos/intencionales, muscu-
experiencias vividas lares/neuroldgicos/fisioloégicos/biolégicos); por tanto, es dificil la
perspectiva Unica y exclusivista. Y, en tercer lugar, el objeto de estu-
dio que ofrecen tanto la biologia del cerebro como la psicologia de
los procesos psicolégicos estd entrelazado con otros campos (implicacién de un gran nd-
mero de disciplinas relacionadas) y cuyas explicaciones contribuyen a la comprension de
las relaciones cerebro-comportamiento. Existe, por tanto, una ciencia interdisciplinar cuyo
objeto de estudio son las interacciones e influencias mutuas cerebro-comportamiento
(Gonzélez-Lamuno, Couce, Amor Bueno, y Aldamiz-Echevarria, 2009; Sanchez Trigo, 2016).

del organismo corporal, del
individuo en su conjunto, de sus

No olvidemos que el cerebro es un sistema que aprende en una doble direccion: del
cerebro a los procesos psicolégicos y de estos al cerebro (neurociencias); es decir,
abordamos la plasticidad funcional del propio cerebro. No hay duda de que la conducta
humana se produce en distintos ambitos de la vida del organismo corporal, del indivi-
duo en su conjunto, de sus relaciones familiares, sociales y experiencias vividas.

En la dimensién psicoldgica se aborda el proceso por el cual cada individuo deviene en
un ser que percibe, piensa, razona, quiere, siente y toma decisiones, esta lejos de ser
reducido a un Unico y definitivo esquema explicativo. A la base esta toda su capacidad
como persona para analizar, procesar y comprender la realidad. Esta capacidad es im-
prescindible para producir respuestas adaptadas a un entorno y realidad cambiantes.
Es decir, es una condicién basica para un comportamiento adaptado y saludable de la
persona a su tiempo y realidad.
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Esto se traduce en importantes presupuestos que lo definen, entre otros, se destaca el

comportamiento humano y los procesos psicoldgicos con un caracter molar, es decir,

existe una idea unitaria de organismo y sujeto psicoldgico; elabora la informacién que

recibe, la codifica, la elabora y transforma, la combina con otras informaciones y las in-

terpreta segun un cédigo personal de significaciones que tiene que ver con su universo

de valores, metas, intenciones y motivos; consiguientemente, se reconoce la existencia

de procesos mentales e internos del sujeto responsable, en Ultima instancia, de toda la

actividad cognitiva y emocional; tales procesos estan estrechamente vinculados, por una

parte, con la condicién psicobiolégica del individuo (como, por ejemplo, cerebro y érga-

nos) y, por otra, con la condicion social del mismo (cultura, educacién, conocimientos,

lenguaje, entre otros); asimismo, el funcionamiento eficaz de los procesos cognitivos re-

quiere el desarrollo de procedimientos y mecanismos que pueden llegar a potenciary me-

jorar el desarrollo de dichos procesos (por ejemplo, atencién, me-

La funcién psicoldgica de los moria, inteligencia, motivacion); y una meta deseable consistente
. en desarrollar habilidades para lograr el control y autorregulacién

seres humanos se caracteriza, de sus procesos y, a partir de él, mejorar el control consciente de
frente a la de los organismos no sus comportamientos (Posada de la Paz y Garcia Ribes, 2010;

dotados de razdn y conciencia, Garcia Ribes, 2013).

por la capacidad de incorporar En definitiva, la funcion psicoldgica de los seres humanos se ca-
la propia experiencia a la racteriza, frente a la de los organismos no dotados de razén y
conciencia, por la capacidad de incorporar la propia experiencia
a la interpretacién de los estimulos y a los contextos de su res-
a los contextos de su respuesta puesta. Su aplicacion al &mbito de la salud se materializa en su
optimizacidn o correccion y tratamiento de trastornos compor-
tamentales provocados por un inadecuado funcionamiento de
tales procesos, de ahi laimportancia de, por ejemplo, respuestas personales y sociales

ante situaciones de enfermedad, cuidados, salud, medios sanitarios, habitos de vida.

interpretacion de los estimulos y

La dimensioén social, por otro lado, fundamenta y aclara que la salud y la enfermedad
no tienen una raiz exclusivamente organica (entrelazamiento con numerosos factores,
funcionamiento intersistémico de nuestro organismo). La salud y los comportamientos
sociales son variables de los procesos de salud y enfermedad estrechamente vincu-
lados entre si. La sociedad y los grupos de pertenencia marcan pautas y determinan
creencias y concepciones que se traducen en conductas favorables o desfavorables
(Cardellach & Ribes, 2018). Asimismo, las concepciones y representaciones de la en-
fermedad, segun entornos, épocas y grupos sociales, generan actitudes y comporta-
mientos de respuesta (politica de salud publica y prevencion sanitaria). Y, en concreto,
la familia ejerce un papel en la interpretacion de los sintomas de la enfermedad y del
propio concepto de salud, asi como en la interpretacién de la eficacia de la respuesta,
de los comportamientos de los profesionales, de los enfermos y del propio tratamiento,
con marcadas repercusiones sobre el razonable pronéstico de una enfermedad (crite-
rios relevantes para una politica orientada a la promocioén de la salud).

La familia, como uno de los mas importantes grupos sociales, representa un vector
esencial para el desarrollo de estilos y estrategias comportamentales ante, especifica-
mente, los sintomas de la enfermedad y las subsiguientes demandas de atencidn; las



Revista Iberoamericana de Bioética / n° 15/ 01-13 [2021] [ISSN 2529-9573] 6

conductas preventivas de la salud; las relaciones con los profesionales de la salud, bien
sea en el ambito primario, bien a escala de asistencia hospitalaria (ambos diferencia-
bles); y, por ende, los habitos de vida saludables.

Consideramos que, tanto a nivel individual como a nivel grupal, el apoyo social entendi-
do como toda la serie de interacciones personales que se establecen, de manera coti-
diana, con el entorno familiar, asociativo y laboral, es imprescindible para el desarrollo
optimo de la persona. En la situacién de enfermedad el apoyo puede contemplar muy
diversas manifestaciones (ayuda domiciliaria, econémica, acompafiamiento, asisten-
cia doméstica) o ser de cardcter comunicativo o emocional (estimulo, refuerzo ante las
dificultades de la enfermedad, ayuda para afrontar los problemas).

El apoyo social ejerce, en definitiva, un papel moderador de los
Se espera del paciente que efectos del estrés, entre los cuales se encuentra la enferme-
acepte las limitaciones dad. Algunas situaciones en las que se ha evidenciado el efecto
amortiguador que ejerce el apoyo social son comportamientos
especificos como la bisqueda de asistencia médica, el tipo de
que busque ayuda competente asistencia, la bisqueda de soluciones alternativas, las respues-
y eficaz, y que coopere en tas comportamentales positivas del entorno, el cumplimiento
de prescripciones terapéuticas; los programas de intervencion
o basados en apoyo de grupos (red social) revelan su eficacia al
terapeutlcas) facilitar la recuperacién o adaptacién a la enfermedad; y la re-

troalimentacién informativa sobre conductas de salud, que tam-

bién incide directamente en un ambiente que promueve estas

conductas favorables (Ortega Calvo et al., 2011; Rigter et al., 2014).

impuestas por la enfermedad,

la curacion (indicaciones

Y, por ultimo, la dimensidn asistencial que acomete la relacién entre el profesional y
la persona enferma. Se trata de un hecho social, donde la enfermedad es fundamen-
talmente un fendmeno de desviacién de la norma que sitia al que la padece en una
situacion peculiar y que le impone unos comportamientos especificos, en concreto, el
rol de enfermo.

Por tanto, en un primer nivel de andlisis, profesional y afectado se comportan en su en-
cuentro (programacion de roles), donde se definen sus obligaciones y derechos. Asi, se
espera del enfermo que considere a la patologia como indeseable y desee su curacion,
y que legitime socialmente su enfermedad —legitimacién reconocida por un técnico de-
signado socialmente: el propio médico (Laborda Lépez, 2019)—. También se espera del
paciente que acepte las limitaciones impuestas por la enfermedad, que busque ayuda
competente y eficaz, y que coopere en la curacién (indicaciones terapéuticas).

3. Factores implicados en la adherencia terapéutica

En todo este recorrido apoyado en una base fundamentadora de cardcter biopsicoso-
cial, es crucial atender a los factores que subyacen a la adherencia donde es crucial la
confianza plena al proceso que se circunscribe, en principio, a lo largo del resto del ciclo
vital de la persona afectada por una enfermedad rara.
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Cabe destacar la

transcendencia de los sintomas

como “claves para la accion”

Esta confianza y adherencia al proceso se puede centrar en cinco grandes pilares: en
primer lugar, la propia desinformacién que debe afrontarse con el abandono o despren-
dimiento de un lenguaje técnico, en ocasiones, incomprensible para el afectado y su
entorno familiar; en este sentido, el asesoramiento de los profesionales sanitarios y de
las asociaciones es determinante para propiciar una adecuada direccion colaborativa.
En segundo lugar, las explicaciones especificas de los signos y
sintomas de la patologia poco frecuente. En tercer lugar, la infor-
macién pormenorizada sobre los objetivos del proceso asi como
la relacion entre esta y la evoluciéon de la enfermedad. En cuarto
lugar, la necesaria implicacién del paciente en su proceso; es ne-

y como reforzadores de la cesaria la continuidad para, al menos, mantener sus capacida-
conducta de adherencia des y condicién fisica en cada tarea de su vida diaria (cotidiana).

Y, por ultimo, el reconocimiento del equipo multidisciplinar en la
gran mayoria de las enfermedades raras, ofreciendo una aten-
cién integral e integrada orientada a procurar una maxima autonomia personal (Ayme,
Kole, & Groft, 2008; Siegler, Elias, Brummett, & Bosworth, 2013).

En esta linea, la OMS, en multitud de escritos y publicaciones, referencia 5 grandes
factores que intervienen en este proceso de acompafiamiento del paciente y su entor-
no familiar: factores econdémicos y sociales, aquellos relacionados con la enfermedad
concreta, el tratamiento, el sistema de salud y la persona afectada por una patologia
inusual o rara (Mock & Eibach, 2011; Laborda Lépez, 2019).

En lo que se refiere a los factores econdémicos y sociales se incluyen el estatus socioe-
condémico, bajo nivel educativo, desempleo, redes sociales escasas o poco efectivas,
factores organizacionales y algunas variables sociodemograficas, como la edad, el gé-
nero y la raza.

Por otro lado, los factores relacionados con la enfermedad contemplan la severidad
de los sintomas, el nivel de deterioro o de discapacidad asociada, la progresion de la
enfermedad y la diversidad de tratamientos eficaces disponibles. De este modo, cabe
destacar la transcendencia de los sintomas como “claves para la accién” y como refor-
zadores de la conducta de adherencia; en concreto, la manifestacién de determinados
sintomas puede erigir un potente indicador para que el enfermo ponga en practica una
determinada prescripcién médica; y si el paciente posteriormente experimenta un mi-
tigacién inmediata para estos sintomas al cumplir con las pautas o indicaciones de
tratamiento, puede conllevar una probabilidad mds elevada para lograr un adecuado
nivel de adherencia. Asimismo, cuando el afectado con una enfermedad asintomatica
no solo no dispone de referentes internos para la actividad cotidiana, sino que ademas
su conducta de evolucion de la prescripcion no conlleva un apoyo inmediato, es decir,
presenta dificultades para constatar beneficios a corto plazo, por lo que es mas dificil y
complicado su adherencia a las prescripciones sanitarias (Puente-Ferreras, Barahona-
Gomariz, y Fernandez-Lozano, 2011; Quirland-Lazo, 2018).

Respecto a los factores relacionados con el tratamiento, podemos destacar, entre otros,
aspectos asociados a la intervencion sanitaria especifica, la duracion y efectividad de
la intervencién profesional, los fracasos previos de otros tratamientos, los beneficios
inmediatos y los efectos secundarios. Por ende, cuando aludimos a la complejidad del
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tratamiento (cambio de actividades cotidianas del paciente, diversos horarios, varios
medicamentos), entendemos que cuanto mas complejo sea el tratamiento, mayor serd
la probabilidad de cometer errores o presentar dificultades o conflictos en la adheren-
cia; se sabe que, por ejemplo, cuanto mayor es la frecuencia de administracién de un
farmaco, peor es el cumplimiento por parte del paciente ya que probablemente tendra
que interrumpir sus actividades normales para tomar las dosis en varias ocasiones, lo
que puede provocar olvidos y rechazos.

En los factores relacionados con el sistema de salud, es ineludible la relacién entre el
profesional sanitario y el paciente y, en muchas situaciones, la
falta de conocimientos y habilidades por parte de los profesio-
Cuando aludimos a la nales para enfrentarse a enfermedades raras (padecimiento cré-
complejidad del tratamiento nico). De este modo, la ineficacia de sus habilidades de comuni-
cacion o el desconocimiento de los factores que pueden afectar
a la adherencia pueden provocar consecuencias negativas en el
cotidianas del paciente, diversos seguimiento de las recomendaciones de salud. La adherencia es
horarios, varios medicamentos), una responsabilidad compartida por ambas partes; es un marco
entendemos que cuanto mas bidireccional (Pinilla-Roa, 2013; Sanchez Trigo, 2016).

(cambio de actividades

complejo sea el tratamiento, Y, entre los factores relacionados con el paciente, constatamos,
mayor sera la probabilidad de de manera significativa, la propia personalldad del afectado, su

actitud ante la enfermedad, creencias acerca de la enfermedad,
cometer errores o presentar expectativas, autoeficacia percibida y su motivacién para recu-
dificultades o conflictos en la perar la salud, asi como la historia previa de cumplimiento del
adherencia paciente y su estilo de vida organizado o desorganizado (Costa
Alcaraz, Almendro Padilla, Garcia Vicente, y Ordovas Casaurran,
2008; Sanchez Trigo, 2016). Asimismo, la aceptacion por parte
del paciente del hecho de estar enfermo y consecuentemente la adopcién del rol de en-
fermo, las consecuencias de este rol y deberes del mismo. En este sentido y direccién,
las relaciones interpersonales (apoyo social — familiares, amigos) es uno de los facto-
res psicosociales mas influyentes de la adherencia terapéutica. Sin duda, son relevan-
tes conductas de apoyo como acompaniar al paciente a revisiones médicas, compartir
actividades saludables (p. €. hacer ejercicio, seguir una dieta apropiada), reforzar el
correcto seguimiento del tratamiento médico, proporcionar ayuda para la realizacién
de tareas cotidianas, interesarse por el estado de salud del enfermo o mostrarle carifio
y afecto en fases de su enfermedad (Thompson et al., 2012; Cardellach, & Ribes, 2018).

4. Necesidades y expectativas de afectados con enfermedades raras, sus familiares y
profesionales bajo una perspectiva biopsicosocial

Todo lo expuesto hasta este momento no debe obviar tampoco la importancia y trans-
cendencia de atender, concretar y delimitar las necesidades y expectativas de las per-
sonas con enfermedades raras o poco frecuentes, de sus familiares y de los profesio-
nales sanitarios que estan implicados en este proceso.
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Tanto las necesidades como las expectativas de cualquiera de los colectivos mencio-
nados constituyen el norte irrenunciable en el marco de la colaboracién e implicacion.

En el caso de los afectados y sus familiares significativos, es conveniente desglosar su
punto de vista atendiendo a los ambitos de la atencién sanitaria, psicosocial, econémi-
co, educativo y asociativo.

En el ambito de la asistencia sanitaria se pueden incluir requerimientos como: reforzar
las competencias de los profesionales sanitarios en enfermedades raras en cuanto a
su diagndstico y tratamiento, de forma que se agilice el diagnéstico y se garantice la
aplicaciéon de avances terapéuticos que presenten evidencias sélidas a pacientes que
puedan beneficiarse de estos. Desarrollar una atencién sistémica liderada por un equipo
multidisciplinar dentro del marco sanitario, al menos publico, para abordar la multipli-
cidad de secuelas que ocasionan en el paciente ciertas enfermedades raras. Designar
profesionales especialistas y centros de referencia (CR) para cada patologia o grupo
patolégico (trastornos), conformados como centros de excelencia en diagndstico, tra-
tamiento y prondstico. Contar con protocolos de atencion sanitaria para cada patolo-
gia que identifiquen los criterios comunes de actuacion. Hacer

No se debe obviar la efectivo el derecho del paciente a disponer de su historia clinica.
importancia de atender, Articular procedimientos agiles para la segunda opinién médica

concretar y delimitar las

cuando esta deba obtenerse fuera del territorio de la comunidad
autonoma. Ampliar el abanico de laboratorios y especialistas en

necesidades y expectativas de genética, con capacidad para abordar un diagndstico preciso
las personas con enfermedades sobre enfermedades raras. Revisar periédicamente el conjunto

poco frecuentes, de sus

de enfermedades susceptibles de aplicacion de técnicas de se-
leccion de embriones. Financiar de medicamentos huérfanos y

familiares y de los profesionales garantizar su disponibilidad. Acortar los plazos para los que los
sanitarios que estan implicados farmacos en experimentacion lleguen a los usuarios. Evitar las

en este proceso

retiradas de comercializacion de medicamentos utiles con crite-
rios exclusivos de rentabilidad. Flexibilizar el sistema sanitario
a la hora de abordar el reembolso por la prestacién sanitaria de
determinados medicamentos, dispositivos médicos u otros productos sanitarios que
no se benefician de ninguna aportacién reducida. Flexibilizar el sistema sanitario para
incorporar de forma rutinaria determinadas prestaciones que, en este momento, solo
se dan con caracter excepcional (fisioterapia indefinida, logopedia, cirugia plastica o
atencidn psicoldgica) (Pifia Lopez, 2010; Han, 2012; Limon, Blay, y Ledesma, 2015). De-
sarrollar una plataforma de informacién sobre enfermedades raras dirigida a personas
afectadas, profesionales y ciudadania. Y, participar de/con las asociaciones de pacien-
tes en la definicién de las politicas de salud publica en relacién con las ER.

En el ambito psicosocial y asociativo, se pueden concretar aspectos como: considerar
las enfermedades raras como enfermedades crénicas susceptibles de mayores facili-
dades de acceso a servicios sociales, sanitarios y a la dispensacién farmacéutica. Me-
jorar la valoracién de minusvalias e incapacidades en enfermedades raras para evitar
los problemas de clasificacién y calificacion del grado y las dificultades para acceder a
prestaciones sociales o econdmicas. Prestar atencion psicoldgica, apoyo, instrucciony
asesoramiento a enfermos, familiares y cuidadores (formales e informales). Contactar
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con otras familias o afectados, a través del apoyo a la creacion y mantenimiento de las
asociaciones de pacientes. Y, especificamente, las asociaciones se han convertido en
un pilar fundamental a la hora de atender a las necesidades de informacioén, difusion
de la enfermedad, apoyo psicolégico y de contacto con otras personas afectadas, en
funciones como: orientar sobre los cuidados que se requieren, informar sobre centros y
profesionales expertos, asi como facilitar ciertos servicios esenciales, entre otros, fisio-
terapia, logopedia, grupos de ayuda mutua (Instituto de Investigacion de Enfermedades
Raras, 2006; Simoens, 2014).

En el ambito econdmico, se pueden destacar principalmente: dar cobertura integra de
los tratamientos, ya sean curativos, paliativos o sintomaticos (entre otros, medicamen-
tos, fisioterapia, logopedia, masajes o cirugia plastica); conceder subvenciones para
ayudas técnicas; recibir ayudas para adaptar la vivienda y eliminar las barreras arqui-
tectdnicas; ofrecer reembolso por los gastos ocasionados por los desplazamientos a
centros de referencia y el alojamiento de los familiares acompafiantes; y, conceder ayu-
das para la contratacién de cuidadores a domicilio, o creaciéon de mas centros de dia.

Y, en el ambito educativo, la correcta inclusién del menor afec-
En el caso de los profesionales tado en el centro educativo, primordialmente, exige: una adapta-
cion curricular individualizada por parte de los profesionales de
apoyo; la adaptacion y accesibilidad del propio centro; la dota-
actuacion acorde con un cddigo cién de personal sanitario, en nimero y cualificacion, en centros
ético-deontolc’)gico donde prime educativos; unos planes y procesos de concienciacion, forma-
cion y divulgacién, en el propio centro educativo, para los docen-
tes y discentes, sobre patologias poco frecuentes, en general, 0
sobre patologias raras especificas que puedan afectar al alum-
nado matriculado en el centro; y una ensefianza domiciliaria, en caso de ser necesario
o recomendable (Villar, Faba, & Celdréan, 2013; Quirland-Lazo, 2018).

sanitarios, se requiere una

la personalizacion

Por otro lado, en el caso de los profesionales sanitarios, estos recogen los problemas
mas habituales a los que se enfrentan para atender a los pacientes con enfermedades
poco frecuentes (Garcia Ribes et al., 2011; Rodriguez, Berenguera, Pujol-Ribera, Cape-
lla, Peray, y Roma, 2013). En consecuencia, se requiere una actuacion acorde con un
codigo ético-deontolégico donde prime la personalizacion; por ello, necesitan de: una
orientacién diagnéstica adecuada e informacion sobre recursos disponibles (dénde di-
rigirlo en caso de tener una sospecha que deba ser confirmada o atendida en un centro
sanitario distinto al de este profesional); una orientacion terapéutica adecuada (cono-
cer si el tratamiento o seguimiento aplicados al paciente son los mas adecuados, o si
existen novedades terapéuticas capaces de mejorar su calidad o si se dispone de algun
centro de referencia que pueda proporcionar esta informacion actualizada o supervisar
personalmente la atencioén al paciente; un acceso a informacion actualizada que cubra
aspectos clinico-asistenciales y sociales en forma de guias de practica clinica especifi-
cas; unas tecnologias de la comunicacion e informacién que posibiliten el acceso, y la
gestién del conocimiento util para el paciente, contrastada con las ultimas evidencias
disponibles en relacién con el diagnéstico, el tratamiento y el seguimiento necesarios,
avalada por expertos que trabajen con los pacientes en un entorno similar al de los
profesionales que consultan la informacioén; y, una formacién orientada a la adquisicion



Revista Iberoamericana de Bioética / n° 15/ 01-13 [2021] [ISSN 2529-9573] 11

y mantenimiento de las competencias necesarias para una adecuada atencién a las
personas afectadas (Gaite, Garcia Fuentes, Gonzalez Lamufio, y Alvarez, 2008; Rigter et
al., 2014; Cardellach & Ribes, 2018).

En conclusidn, el avance cientifico de las ultimas décadas en las
El avance cientifico de las distintas disciplinas que nutren un abordaje profesional sanita-
rio, y bajo una perspectiva eminentemente biopsicosocial, permi-
te en la actualidad aportar un enfoque integral y holistico a los
actualidad aportar un enfoque distintos actores inmersos en el proceso de salud-enfermedad
integral y holistico a los (Sanchez Trigo, 2016; Laborda Lopez, 2019). Esto se concreta
a través de la puesta en practica de sus conocimientos desa-
rrollando funciones, actividades y tareas que redundan en una
atencién personalizada del paciente. Es crucial, en todo ello, una
panoramica preventiva y de la promocién de la salud, resaltan-
do la oportunidad y la efectividad de la intervencién profesional,
que permite romper el ciclo de retroalimentacién que existe entre las condiciones am-
bientales y las condiciones personales en interaccién con su estado morbido y que, en
definitiva, pueda favorecer su 6ptima evolucién.

ultimas décadas permite en la

distintos actores inmersos en el
proceso de salud-enfermedad
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