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RESUMEN

Las Enfermedades Raras (ER) tienen gran impacto en la vida de la persona, asi como en su entorno familiar. El presente trabajo
es fruto de un proyecto de investigacion cuyo objetivo es identificar y realizar propuestas viables para una respuesta coordinada e
interdisciplinar que responda a las necesidades sociosanitarias y educativas de nifios y nifias con ER y sus familias en el contexto de
la Comunidad Auténoma del Pais Vasco. Para ello, desde un enfoque metodologico cualitativo de investigacion inclusiva, se recogio
la voz de los y las profesionales a través de 9 entrevistas en profundidad a informantes claves de cada servicio y de 3 grupos focales
interdisciplinares. Las 254 referencias recogidas sobre propuestas de mejora se analizaron con el software NVivo. Los resultados se
agruparon en 3 categorias: el diagnodstico; el cuidado al cuidador/a y; el trabajo colaborativo intra e inter-servicios. El estudio concluye
que es necesario avanzar hacia un modelo de accion basado en el trabajo colaborativo en red de los servicios comunitarios con la fami-
lia para poder contribuir a satisfacer las necesidades sociosanitaria-educativas de nifias y nifios con ER y de sus familias y, por ende,
mejorar su calidad de vida.

Palabras clave: Enfermedades raras, Calidad de vida, Inclusion, Coordinacion de servicios, Familia.

Interdisciplinary and coordinated proposal for the improvement of the quality of life of children with
rare diseases and their families

ABSTRACT

Rare Diseases (RD) have a great impact on the life of the person, as well as on their family environment. This paper is the result
of a research project whose objective is to identify and make viable proposals for a coordinated and interdisciplinary response to the
social, health and educational needs of children with RD and their families in the context of the Autonomous Community of the Bas-
que Country. To this end, using a qualitative methodological approach of inclusive research, the voice of professionals was collected
through 9 in-depth interviews with key informants from each service and 3 interdisciplinary focus groups. The 254 references collected
on proposals for improvement were analysed with NVivo software. The results were grouped into 3 categories: diagnosis; caregiver
care; and intra- and inter-service collaborative work. The study concludes that it is necessary to move towards a model of action based
on collaborative networking of community services with the family in order to contribute to meeting the socio-health and educational
needs of children with RD and their families and, therefore, improve their quality of life.
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1. Introduccién

En la Comunidad Europea se definié la Enfermedad Rara
(ER) como aquella enfermedad con baja prevalencia (menos de
1 persona de cada 2.000 habitantes). Segin Orphanet existen
7.000 ER de las cuales 6.172 estan catalogadas en su base de da-
tos quedando un niimero considerable por precisar su etiologia
(Berrocal-Acedo et al., 2022). A pesar de la dificultad existente
para cuantificar los casos debido a la variabilidad de criterios,
se estima que 36 millones de europeos estan o estaran afectados
por una (Julkowska et al., 2017). Esa cifra se sitiia en unos 3 mi-
llones en el Estado espafiol (FEDER, 2024).

En lineas generales, las ER aluden a un grupo heterogéneo
de enfermedades de dificil diagndstico, crénicamente debili-
tantes que requieren cuidados a largo plazo y que, en algunos
casos, amenazan la vida (Slade et al., 2018). El caracter crénico
y, por lo general, degenerativo, provoca en las personas que las
padecen situaciones limitantes, en mayor o menor grado, en su
vida cotidiana (Tejada-Ortigosa et al., 2019). Esta realidad, junto
a la escasez de medicamentos para su tratamiento y el compli-
cado acceso a una atencion especializada, es el dia a dia de las
familias y de los y las profesionales que atienden al colectivo de
personas con ER (Julkowska et al., 2017).

Es decir, se trata de un escenario exigente y complejo a la
hora de responder a la gran diversidad de necesidades basi-
cas y especificas de cada persona con ER (Cardinali et al., 2019;
Muntaner et al., 2016). Esta pluralidad de necesidades, ademas
de una atenciéon médica y educativa especializada, ha obligado
a activar una cartera de cuidados o prestaciones, de caracter
permanente y multidisciplinar desde los sistemas publicos de
bienestar (Consejeria de Salud de la Junta de Andalucia, 2007).
En principio y, tal y como recoge la Convencién sobre los De-
rechos de las Personas con Discapacidad, tanto la atencion es-
pecializada como las prestaciones buscan el empoderamiento
de la persona con ER para satisfacer las necesidades basicas de
su proyecto de vida en actividades de su vida cotidiana dentro
de su entorno comunitario (Marafia et al., 2017). De ahi que, el
estudio de Moliner et al. (2023) concluya que “la apertura de los
centros escolares a la comunidad y la colaboracién con profe-
sionales de los ambitos médico-sanitario, asistencial y educati-
vo sean imprescindibles” (p. 171) cuando se trata de alumnado
con ER.

Sin duda, ante las adversidades que sufren las familias con
hijas o hijos con ER ningtin agente estd de mas, al contrario,
desde una mirada sistémica-ecoldgica todos los agentes y espa-
cios vitales tienen un gran valor socioeducativo (Bronfenbren-
ner, 1987). Por esta razén, es primordial construir estructuras
que desarrollen planes de trabajo colaborativo entre los profe-
sionales de los servicios publicos y las entidades de la comu-
nidad que logren satisfacer las necesidades que surgen en las
familias que viven situaciones de vulnerabilidad o exclusiéon
desde una perspectiva multidimensional (Fundaciéon FOESSA,
2022). El modelo de coordinaciéon mayoritario es el de equipo
interdisciplinar, donde el grupo estd formado por profesiona-
les especialistas en diferentes disciplinas (salud, social y edu-
cacién) que trabajan de modo colaborativo para intercambiar
informacién, planificar acciones, implementarlas, y evaluarlas
(Bagur y Verger, 2020). De manera que la acciéon comunitaria
en red de distintos dispositivos o agentes socioeducativos de
un territorio (centros salud, centros escolares, servicios sociales
comunitarios, entidades sociales...) pueda: a) responder de una
forma mas eficiente a los problemas socioeducativos comparti-
dos (Ainscow et al., 2006; Azorin y Mujis, 2017; Miller, 2016 ); b)
equilibrar las desigualdades sociales y educativas (Katz y Earl,

2010) y; c) mejorar la inclusién de nifas y nifios que se encuen-
tran en situacién de vulnerabilidad o exclusion social (Lépez et
al., 2016).

En este sentido, los equipos profesionales se convierten en
facilitadores de procesos y promotores de la calidad de vida
de la persona con ER y de su familia, mediante una acciéon
profesional basada en varios indicadores: compromiso (dis-
ponibilidad, accesibilidad, sensibilidad y empatia), igualdad
(poder compartido, reciprocidad, equidad, derechos), respeto
y confianza (sin juicios de valor, evitar la discriminacién, confi-
dencialidad, discrecién y sinceridad) (Blue-Banning et al., 2004;
Turnbull et al., 2006). Por tanto, el logro de la calidad de vida
actual y futura de las personas de una familia con ER va a de-
pender en gran medida de la calidad de los apoyos profesiona-
les y recursos materiales a los que pueda acceder y utilizar en
su dia a dia (Arellano y Peralta, 2015; Peralta y Arellano, 2010;
Zhang et al., 2010).

Asi, con la mirada puesta en los diferentes profesionales
que atienden a los nifios y nifias con ER y a sus familias surge
este estudio que partiendo de las necesidades de las familias
y la respuesta actual dada de los profesionales tanto desde su
ambito (intra-servicio) como desde la coordinacion entre ambi-
tos socio-sanitario y educativo, tiene como objetivo identificar y
realizar propuestas de mejora viables, desde las voces de estos
profesionales, para una respuesta coordinada a las necesidades
socio-sanitarias-educativas de estas personas mejorandose con
ello su calidad de vida.

2. Método

Esta investigacion cuenta con el informe favorable del comi-
té de ética CEISH-UPV/EHU y se desarroll6 en el marco de la
convocatoria de proyectos Universidad-Sociedad-Empresa de
la Universidad del Pais Vasco, dirigido por el equipo INKLUNI
de la misma universidad y con la colaboracién de las entidades:
Apoyo Dravet, Asociacién Enfermedades Raras Euskadi (ASE-
BIER), Juneren Hegoak y Pausoka Elkartea. La investigacion si-
gue una metodologia de enfoque cualitativo e inclusivo, es decir,
tanto su disefio como su desarrollo se realiz6 con la participacion
y colaboracién de todas las personas implicadas o sus represen-
tantes, en el caso de los y las menores, dandoles voz mediante
un didlogo igualitario (Aubert et al., 2009), donde las personas
se convierten en co-investigadoras (Ainscow y Messiou, 2021;
Parrilla et al., 2016).

Tratdndose de una investigacion de gran envergadura,
tanto por la inter-territorialidad como por la multidisciplina-
riedad, un Equipo Asesor acompafid y asesor6 durante todo el
proceso. El Equipo Asesor, se encargd de pilotar y contrastar el
proyecto de investigacidn y su desarrollo, asi como, de colabo-
rar en la deteccion y seleccion de los y las participantes en la
investigacion. Es decir, se trata de un espacio privilegiado para
la participacion de todos los agentes como asesores de las fases
principales del proceso de investigacién (Kidney y McDonald,
2014). En este proyecto el equipo asesor estuvo formado por 12
personas: jovenes con ER, familias de personas con ER, repre-
sentantes de asociaciones colaboradoras y profesionales de los
servicios educativos, sociales y sanitarios. La aproximacién a
estos participantes se realiz6 de una forma bastante natural de-
bido al vinculo ya construido en anteriores proyectos de inves-
tigacién. Asi, el punto de partida estuvo en una investigacion
anterior (Darretxe ef al., 2022). Cabe destacar tres momentos
clave del proceso colaborativo: objetivos y disefio metodologi-
co, herramientas de recogida de informacién y, validacién de
resultados y conclusiones.
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2.1. Participantes

El Equipo Asesor identificd a los Informantes Claves (IC)
de cada d&mbito que habian tratado con este colectivo. Es de-
cir, profesionales que contaban con experiencia previa con
familias de nifios y nifias con ER, y con conocimiento, vision
y perspectiva global sobre su ambito laboral. En el ambito
educativo se conté con un profesional referente referente de
todos los territorios (Tabla 1).

Tabla 1.

Informantes Clave. Elaboracién propia.

Territorio Ambito Perfil Entrevista

Jefe de Servicio de pediatria OSI  Individual
Genetista Hospital Txagorritxu- 2
Araba y del Comité de EERR

OSI Araba

Sanitario

ARABA

Social Servicio de valoracion de la
discapacidad. Responsable

Individual

Sanitario = Neuropediatra. Hospital Individual

de Cruces

Diputacion Foral: Servicio de Individual
evaluacion de la discapacidad.
BIZKAIA Responsable

Social
Ayuntamiento de Bilbao: jefa

del negociado de proteccion de
menores y Trabajadora Social
de Area de Accién Social

Grupal

Sanitario  Servicio de Neuropediatria del

Hospital Donostia

Grupal

GIPUZKOA gcjal Seccién de Valoracion,

Orientacién y Calificacion de
Discapacidad y Dependencia

Grupal

Educativo Servicio de innovacién y
CAPV apoyo educativo. Responsable
de NEAE en la CAPV

Individual

Ademas, con la orientacion de los IC, se detectaron los profe-
sionales para la configuracién de los Grupos Focales Profesiona-
les (GFP) de los tres ambitos de los tres territorios de la Comuni-
dad Auténoma del Pais Vasco (Tabla 2).

Tabla 2.
Grupos Focales Profesionales. Elaboracién propia.

Territorio Servicio Profesionales Total
Educativo 3

ARABA Sanitario 2 7
Social 2
Educativo 3

BIZKAIA Sanitario 4 11
Social 4
Educativo 3

GIPUZKOA Sanitario 3 9
Social 3

En los GFP participan un total de 27 profesionales (Tabla
2). El perfil de los participantes por ambito y territorio fue muy
diverso, si bien, todos habian tenido relaciéon con personas con
ER y sus familias. Asi, por ejemplo, del ambito médico parti-
ciparon: 2 enfermeros/as; 1 fisioterapeuta; 5 psicélogas clinicas;
1 genetista; 2 médicas de pediatra ambulatoria; 2 médicas de
neuropediatria. Del ambito educativo: 3 asesoras de Necesida-
des Especificas de Apoyo Educativo (NEAE) de Berritzeguneak
- Eraginguneak; 2 profesores/as de Pedagdgica Terapéutica (PT),
2 profesoras consultoras, y 2 especialistas de Apoyo Educativo.
Finalmente, del &mbito social: 1 médica de valoracion, 1 médica
rehabilitadora, y 3 trabajadores/as sociales.

2.2. Procedimiento

En cada provincia se realizaron entrevistas semiestructura-
das a los IC. El Equipo Asesor propuso no delimitar a una sola
persona la figura de IC, y que pudieran ser, en algn caso que se
viera de interés, entrevistas grupales (Tabla 1). Asi, se realizaron
un total de 9 entrevistas: 6 individuales y 3 grupales (Tabla 1).
Con cada uno de los GFP se realizaron dos sesiones de 2 horas
(Figura 1).

Figura 1. Sesiones del GF Profesionales. Elaboracién propia.

La primera sesién tuvo como objetivo conocer la respuesta
que se ofrece a los nifios y nifias con ER y a sus familias desde
cada uno de los tres servicios, y de su coordinacion interna. En
la segunda sesién, desde una perspectiva holistica e integral, se
analizd la respuesta profesional coordinada: prioridades, fortale-
zas, barreras, y propuestas de mejora. En las dos sesiones partici-
paron dos investigadores, uno moderando y el otro como obser-
vador, registrando y tomando notas. Para la sesién se elabor6 un
guion de presentacion semiestructurada para facilitar el didlogo
y la participacion. Al final de cada sesidn, el moderador verificd
alguna de las respuestas. Tanto las entrevistas a los IC como las
sesiones de los GFP, se grabaron, previo consentimiento infor-
mado. Ademads, se tomaron notas que se complementaron con la
informacion escrita que proporcionaron los participantes.

2.3. Anadlisis de datos

Todas las grabaciones fueron transcritas directamente y el
analisis de los datos fue realizado por los dos investigadores de
cada GFP en cada territorio. Los datos generados fueron anali-
zados mediante el método de andlisis tematico (Braun y Clarke,
2006). Las ideas recogidas se codificaron entre corchetes: pri-

! Berritzeguneak/Eraginguneak son los Servicios de Apoyo para la innovacion
y mejora de la educacion en los niveles de ensefianza no universitaria, servicio de
apoyo e innovacién dependiente de la Direccion de Innovacién del Departamento
de Educacién de la CAPV.
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mero con las siglas de IC o de GF. Si la idea o frase era del
IC seguidamente aparecia la sigla del ambito (SS= social; SA=
sanitario; E= educativo) y finalizaba con las iniciales del territo-
rio (AR= Araba; BI= Bizkaia; GI= Gipuzkoa). 5i la idea recogida
era del GF Profesional seguido aparecia la P y finalizaba con
las iniciales del territorio. Por ejemplo: [GF_P_BI], grupo focal
profesionales Bizkaia o; [IC_SS_AR], informante calve servicio
social Araba.

3. Resultados

Los datos obtenidos se categorizaron con la herramienta de
analisis N-Vivo quedando en relieve 4 categorias: (1) calidad de
vida; (2) diferentes tipos de coordinacidn (intra, en el mismo ser-
vicio; e inter, entre diferentes servicios) y la coordinacién entre la
familia y los diferentes servicios; (3) carencias y; (4) propuestas
de mejora. Los datos que se presentan a continuacién correspon-
den a esta ultima categoria.

En el estudio se encontraron 254 referencias sobre propuestas
de mejora. En lineas generales, las propuestas para la mejora de
la calidad de vida de las familias con nifios y nifias con ER par-
ten de la preocupacion de los profesionales por aliviar la “carga”
que la familia sobrelleva como consecuencia de las necesidades
de un nifio o niha con ER y de la falta de mayor apoyo insti-
tucional. Consideran que las familias estan: estresadas y sobre-
cargadas, “Trabajan muchisimo, salen corriendo, llevando a los
nifios de aquf para alla” [GF_P_BI]. Desde dicha preocupaciéon
los resultados recogian tres categorias sobre medidas de mejora:

3.1. Desmitificar el diagnostico

Las y los profesionales de los GFP consideraron que el diag-
nostico médico no debia ser el tinico punto de partida, y que
debia avanzarse hacia la elaboracion de un diagndstico con pers-
pectiva multidisciplinar y compartido que ayude a identificar las
necesidades basicas de los tres ambitos de accién: “ajustar los
recursos que se tienen que poner a una persona, pero en base
a las necesidades identificadas” [GF_P_AR]; crear un cédigo o
lenguaje comun que facilitase el disefio de planes de accién in-
ter-sistemas, “establecer un lenguaje comun” [GF_P_GCI], “cédi-
go comun” [GF_P_BI], y “no es necesario un diagndstico claro,
necesitamos codigo” [GF_P_BI].

3.2. Cuidar a la persona cuidadora

Los GFP consideraron prioritario unos servicios mas equita-
tivos 100% publicos proporcionando servicios de apoyo y aten-
cién individualizada a las familias en varios aspectos:

Incrementando la cobertura y ampliando el abanico de
recursos: “el servicio a domicilio, mayores horas”, “apoyo es-
pecifico a las familias”, “de terapia infantil, “de fisioterapia
en centros hospitalarios y guarderias”; “atencion psicoldgica
especifica” [GF_P_BI] y, sobre todo generar servicios que les
permitan a las personas cuidadoras conciliar su vida laboral y
personal: “Reducciones de jornada”, “Red de ayudas de sub-
vencioén”, “agrupar familias profesionales de recursos”, “ser-
vicios de ayuda a su conciliacién familiar” [GF_P_BI]. A veces
el desconocimiento es la razén por la que no acceden a ayudas.

Para poder acceder a eso recursos, segun los profesionales,
es vital que las familias tengan a disposicion la informacién
sobre ese mapa de recursos: “la familia tendria que saber a lo
que tiene derecho, qué recursos hay, dénde estan. Que no se le
vuelva loca” [GF_P_GI]”, “hay que informar, contactar todos
los profesionales que tenemos que estar a cargo de esa perso-

na y esa familia, para contar todo lo que tiene esa familia que
resolver, ;no?” [IC_SA-AR]. “Coordinacién entre departamen-
tos, familia-escuela”, “Establecer canales de comunicacién”
[GF_P_BI] [GF_P_GI], “Crear vias para que la familia reciba
informacion” [GF_P_BI] y “emita informacién al profesional”
[GF_P_GI].

El apoyo de otras familias usuarias de asociaciones puede
ser de gran valor; ademas, las y los profesionales de los servi-
cios implicados serian claves al actuar como puente para un
primer contacto. Asi, por ejemplo, al apoyar a las familias, se
propone facilitar encuentros con familias mas experimentadas
con el fin de construir procesos de mentoring familiar: “Si les
facilitaras los teléfonos de otros padres que han pasado por el
mismo proceso para que les ayuden dénde se tiene que dirigir,
porque es que tampoco lo sabemos” [GF_P_BI].

Una persona de referencia del caso. En ese equipo de profe-
sionales, todos son importantes, pero se destaca la necesidad de
tener una figura profesional que pueda ser referente del caso,
acompanando tanto a los y las menores con ER como a las fa-
milias: “acompafnamiento a cada miembro”, “apoyar y cuidar”
[IC_SA-AR]. Se visualiza este rol profesional como una persona
“empatizadora” “que acompana en el proceso, un referente”
[GF_P_GI] que consiga ser “un integrador de los tres servicios
o un mediador que acompane” [GF_P_AR], igual promovido
“Desde el servicio social de base” [IC_SA-AR].

3.3. Trabajo colaborativo

Todos los GFP reconocieron y loaron la labor que el servicio
de Atencién Temprana realiza en la Comunidad Auténoma del
Pais Vasco (Gobierno Vasco, 2023) para responder a las nece-
sidades especiales de los menores (0-6 afios), se considerd un
“ejemplo de fortaleza” [GF_P_GI] [GF_P_BI] subrayando el tra-
bajo colaborativo con las familias y de caracter interdisciplinar.
Identificada como una buena practica se considera necesario
extenderla a partir de los 6 afios y avanzar en la coordinacién a
diferentes ambitos:

Desde cada sistema, ambito o servicio, se hace necesaria
una autorreflexidn critica para identificar aquello que no se esta
cubriendo adecuadamente y concretar las competencias a asu-
mir para la promocioén de la calidad de vida de las familias con
nifnos y nifias con ER: “Dentro de cada sistema, cada uno tiene
que hacer su mea culpa y ver qué es lo que falla” [IC_SA_BI], y
“Definir claramente las funciones de cada uno y luego coordi-
nar” [GF_P_BI].

Entre sistemas estableciendo momentos y espacios “de es-
cucha mutua” para lograr una “formacién de lo que hay en los
restos de los estamentos” [GF_P_GI], y se pueda mediante un
trabajo colaborativo “elaborar un plan conjunto entre los tres
ambitos centrado en las necesidades del menor y su familia”.
En este sentido, los y las profesionales consideraron su queha-
cer desde una perspectiva sistémica, “las propuestas de los y las
profesionales no sean propuestas parcializadas de, yo sélo me
ocupo de esto y sdlo prescribo esto” [GF_P_BI]. Aunque para
ello habria que buscar mecanismos de coordinacién comun
para superar las diferencias existentes tanto en la cultura como
en la practica profesional propia de cada uno de los sistemas de
atencion (roles profesionales, metodologias, tiempos, acciones,
organizacion, recursos, proteccion de datos...) y agendas difi-
ciles de cuadrar.

En linea con lo anterior, consideraron necesario “crear un
sistema permanente de coordinacién” [GF_P_BI], [IC_SS_GI]
[IC_SS_AR] “real y estructurado” [GF_P_BI] que trabaje con
una “periodicidad de reuniones” y con “un por qué y un para
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qué” [GF_P_GI]. Para ello se proponen algunos mecanismos: a)
Se indico la importancia de “tener un espacio, me da igual que
sea virtual, o ... mejor presencial” [IC_SA-AR] donde se pro-
fundice sobre la labor profesional a desempefiar entre todos los
profesionales vinculados a un caso (familia): “Una cosa es qué
atencidn reciben realmente directa, y otra cosa es como se orga-
niza profesionalmente para llegar a esa atencion” [GF_P_BI]; b)
El intercambio de informacién se postula como uno de los ejes
basicos de la interaccién profesional con vistas a disefios de pla-
nes de atencion familiar: fluidez en el acceso” y “Agilizar tra-
mites” [GF_P_BI]. Incluso, se apunt6 la importancia de crear y
utilizar un “Soporte informatico unificado”, “[IC_SA-AR] [IC_
SS_AR] [GF_P_AR] para compartir informacién desde los tres
sistemas: “Se podria crear una especie de fichero [GF_P_AR],
“los sistemas vuelquen los datos” [IC_SS_BI], “una ventanilla
tnica” [GF_P_AR].

Los GFP, en linea con el modelo de Atenciéon Temprana,
proponen la creacion de “un ente, Comisién, Comité Supra es-
tatutario que coordine las respuestas a necesidades familiares
particulares” [GF_P_AR] y que esté formado por personas de
referencia de cada &mbito: “hace falta que exista unas personas
de referencia” [IC_SA-AR]. También se apunta la posibilidad
de plantear una figura profesional de referencia “que se coor-
dine con todos los sistemas tanto de cara a las familias como
a los profesionales” [GF_P_BI]. Una persona que venga de los
tres sectores implicados “una persona que se encargue” [GF_P_
GI] y sea para “todos los &mbitos una persona de referencia”
y “Luego esos referentes ya acudiran a sus soldados de a pie,
siguiente escalén” [IC_SA-AR]. Seria interesante que alguin
ambito de atencién tomara el liderazgo: “lo de un coordinador
encima de los otros me hace pensar... igual es necesario que
alguien asuma un liderazgo que marcara un poco” [GF_P_GI],
“seria como un tutor de acompafiamiento, esa persona que co-
noce al nifio” [IC_SA-AR], ademas se debe asegurar un profe-
sional estable “tiene que haber alguien... que tenga una conti-
nuidad” [GF_P_GI].

Por ultimo, la colaboracién de profesionales con la familia,
como han sefialado los y las profesionales participantes en esta
investigacidn, éstos no son ajenos a la importancia y el papel
que ocupa la relacién con la familia. Es por ello, que es cla-
ve establecer canales de comunicacién profesional-familia que
ayuden a comprender los cuidados facilitados desde los servi-
cios y, ademas, lograr informacion privilegiada de las familias
sobre la situacién de sus hijos e hijas con ER: “Coordinacién
entre departamentos, familia-escuela”, “Establecer canales de
comunicacién” [GF_P_BI] [GF_P_GI], “Crear vias para que la
familia reciba informacion” [GF_P_BI] y “emita informacidn al
profesional” [GF_P_GI].

4. Discusién y conclusiones

Los resultados de este estudio sefialan que los y las profesio-
nales de los tres &mbitos (sanitario, social y educativo) reconocen
la necesidad de un abordaje multidisciplinar de las necesidades
de nifios o nifas con ER y sus familias y de establecer proce-
dimientos que faciliten la comunicacion tanto en cada servicio
como en relacién con las familias para mejorar y facilitar una res-
puesta que favorezca una mejora de la calidad de vida de todos
ellos en su entorno préximo.

Las conclusiones de los principales resultados de esta investi-
gacion subrayan la necesidad de realizar un diagndstico tempra-
no y funcional, la importancia de cuidar y apoyar a la persona
cuidadoray la pertinencia de trabajar de manera coordinada tan-
to en cada servicio como entre los diferentes servicios.

4.1. Un diagnostico temprano y funcional

En esta investigacion una de las primeras cuestiones relevan-
tes de mejora en la coordinacion y la respuesta a las necesidades
de los nifios y nifias con ER y sus familias es la importancia de
un diagnostico temprano, multidisciplinar, contextualizado y fun-
cional. La evidencia cientifica subraya y coincide en sefalar los
retrasos en los diagnosticos. Se estima que la media para un diag-
nostico de pacientes con ER se sittia en cuatro afios y un 20% de
los casos puede alcanzar los diez afios o mas (Federacion Espafola
de Enfermedades Raras [FEDER], 2024). En una revision reciente,
Berrocal-Acedo et al. (2022) concluyen que es evidente el retraso
en el diagndstico de ER, y que en su mayoria superan el afio de
espera. Sobre la situacién en Espafia, Riera-Mestre (2022) sefiala
avances en este sentido, ejemplo de ello es la elaboracion de la
Estrategia de Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud
(SNS). Ademas, la importancia del diagndstico ha sido también
recogida por el Consorcio Internacional para la Investigacion de
Enfermedades Raras (IRDiRC?), tratandose éste de una iniciativa
sin precedentes en el ambito de la colaboracién internacional im-
pulsada por Estados Unidos y la Unién Europea para avanzar en
el esclarecimiento de las ER, estable como objetivo para el 2027
lograr un diagnostico para las ER en un plazo maximo de un afo
desde que aparecen los primeros sintomas. En el contexto de la
CAPYV, también se producen avances segtin los tltimos datos reco-
gidos en el informe sobre el registro de ER de Euskadi (Sampedro
y Echevarria, 2023), el 54% de los casos se han diagnosticado en
menos de un afo desde el inicio de los sintomas.

La premura por el diagnéstico se debe a que los y las pro-
fesionales participantes, muestran preocupaciéon con aquellos
nifos y nifas con ER sin diagnosticar durante la etapa escolar
por las dificultades que ello implica para acceder a ayudas y a
recursos especializados. Hay una necesidad de contar con algiin
tipo de reconocimiento tanto en el &mbito médico como en el
educativo (Verger et al., 2020) para facilitar la dotacion de recur-
sos y el apoyo educativo imprescindible que garantice la inclu-
sion educativa y la calidad de vida.

Por todo ello, los participantes ven necesario generar un
sistema de deteccion en el que participen profesionales de cual-
quiera de los tres sistemas de servicios del social, de la salud y
del educativo que puede asemejarse al que se sigue en Atencion
Temprana (Decreto 13/2016) con un cédigo que permita buscar
un mecanismo mejorar en la deteccion e identificacion de la ER y
de las necesidades del nifio o nifia con ER y ante la menor sospe-
cha poner en marcha un protocolo de diagndstico y evaluacion
de necesidades conjunta.

4.2. Atencion de calidad para la persona cuidadora

Cada vez son mas los estudios sobre el impacto de la ER en
los otros miembros de la familia. Un estudio realizado en la Co-
munidad de Valencia sefialé que el impacto de la enfermedad
afecta tanto a las rutinas como al estado emocional de las fami-
lias hasta en un 73,1% (Giménez-Lozano et al., 2022). Los resul-
tados de este estudio, en linea con dicha idea, recogen la urgente
necesidad de facilitar el dia a dia tanto a los menores con ER
como a las personas cuidadoras. Asi, los GFP reclaman servicios,
ayudas y apoyos a la administracion.

? El Consorcio Internacional de Investigacion en Enfermedades Raras (IR-
DiRC, por sus siglas en inglés) es una iniciativa sin precedentes en el ambito de
la colaboracidn internacional, impulsada por Estados Unidos y la Unién Europea
en 2010, para avanzar en el esclarecimiento de las enfermedades raras o poco
frecuentes.
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La pluralidad de necesidades que presentan los menores con
ER obliga a activar una cartera de cuidados de caracter perma-
nente y multidisciplinar desde los sistemas publicos de bienes-
tar. Si bien, tal y como recoge ahora nuestro estudio, seria nece-
sario ampliar o crear servicios y ayudas.

Pero, ademds, una segunda necesidad apremiante en las
familias es la falta de informacién especifica y la transparencia
sobre lo que le estd pasando a su hija o hijo (Gaite et al., 2008)
de ahi, la preocupacién de los y las profesionales por mejorar la
comunicacién con las familias y el papel de apoyo que podrian
tener tanto otras familias como las asociaciones de pacientes con
ER (Gaintza y Darretxe, 2022; Riera-Mestre, 2022).

Desarrollar un plan de acompafiamiento desde los propios
servicios es otro de los resultados de este trabajo. En esta linea,
en el trabajo de Rihm et al. (2022) sefiala la importancia de infor-
mar desde el momento en que se detecte sospecha o diagnodsti-
co de una ER en un nifio o nifia, facilitando toda la informaciéon
psicosocial a cuidadores, asi como, de las opciones de apoyo y
hacerlo como parte de un protocolo estandar centralizado en la
atencion médica.

Esta accion se realizard mediante la estrategia de acompanfiar,
siendo este acompafiamiento una forma de estar al lado de las
familias intercambiando informacion facilitadora para compren-
der su situacion (Balsells et al., 2019) y para construir un proceso
colaborativo (profesionales y familias) que promueva la accesi-
bilidad, la participacién y el aprendizaje en todos los espacios
comunitarios de su hdbitat natural (Jimenez-Jimenez et al., 2021).

4.3. Comunicacion y colaboracién inter-sistemas social-sa-
nitario y educativo

La propuesta de mejora que hacen los y las profesionales de
los tres ambitos sobre el trabajo coordinado, no es desconocida
en el mundo de la investigacion. Existen estudios que avalan la
importancia de promover una mayor coordinacién multidisci-
plinar entre profesionales de los servicios y las familias para sa-
tisfacer las necesidades de las personas con ER (Zubizarreta y
Garcia, 2014). Asi como, de activar practicas que ayuden a cada
uno de los servicios (educativo, social o salud) a salir de su zona
de confort para transitar hacia una colaboraciéon basada en un
modelo sistémico de accion (Echeita, 2022; Gaintza et al., 2018).
Servicios que trabajen juntos ofreciendo un apoyo mas coordi-
nado tanto a los nifios y nifias con graves dificultades, como a
sus familias y a las personas cuidadoras; asi es la propuesta que
realiza el National Institute for Health and Care Excellence de
Gran Bretafia (NICE, 2023), una guia para animar a los servicios
educativos, sanitarios y sociales para trabajar coordinadamente.

Finalmente, cabe indicar que debe existir una apuesta decidi-
da por parte de todos los agentes del territorio (administracion
local, servicios de salud, servicios sociales, centros educativos,
asociaciones, universidades, colegios profesionales...) para ge-
nerar sinergias proactivas en la formacién de redes que den “es-
tabilidad, integralidad, rigurosidad, solidez y un mayor impacto
a su intervencion socioeducativa” (Ruiz-Roman ef al., 2018).

El estudio se ha realizado en la CAPV, desde la complejidad
del fendmeno de las ER, su baja prevalencia y la heterogeneidad.
En este sentido, la propia investigacion es limitada, y aunque
debemos aceptar afrontar este reto desde un solo pais o region
seria recomendable avanzar en la investigaciéon en esta linea y
ahondar en la respuesta a las personas con ER a nivel estatal e
internacional para construir conocimiento y disefiar propuestas
de mejora desde la coordinacion de servicios tan fundamentales
como son, el servicio social, el sanitario y el educativo y avanzar
asi en su calidad de vida.
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