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RESUMEN

La presente investigacion lleva por titulo “Andlisis del impacto y organizacion
familiar en el Sindrome de Rett”, y tiene como objetivo principal conocer y evaluar el
impacto de esta enfermedad rara en la dinamica familiar. Para ello, se plantea la necesidad de
analizar factores que podrian ser determinantes en el sistema familiar y conocer en qué se
traduce el impacto emocional (niveles de ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia) de
una enfermedad rara como es el Sindrome de Rett.

Las investigaciones realizadas hasta el momento sobre el Sindrome de Rett revelan
grandes avances en el descubrimiento de nuevos genes implicados, pero apenas existen
estudios acerca de la realidad familiar. Tomando como punto de inicio ese “gap” que existe
en torno al numero de investigaciones sobre el Sindrome de Rett y el ambito familiar, se
plantea un estudio pionero en Esparia que dé respuesta a esta realidad. Por su parte, la familia
ha demostrado ser un elemento fundamental en el desarrollo de las personas y a la hora de dar
respuesta a las necesidades que surgen en torno a la diversidad funcional. Consecuentemente,
el sistema familiar es un elemento en continuo proceso de cambio y adaptacion para
conseguir la estabilidad u homeostasis entre los elementos que lo constituyen e interacttian en
él.

Se plantea un disefio mixto de la investigacion para analizar y conectar resultados del
método cualitativo y cuantitativo, abordando al objeto de estudio (familia y Sindrome de
Rett) desde una perspectiva mas amplia e integral (visién holistica). Atendiendo a los
aspectos cuantitativos del estudio, se establece una perspectiva descriptiva-correlacional, no
experimental y ex post facto, que permite analizar las cuatro variables principales de la
investigacion (ansiedad, depresion, resiliencia e inadaptacion) a través de cuatro escalas
especificas. A su vez, se tienen en cuenta las redes de apoyo con las que cuentan los

familiares, para analizar el comportamiento de las cuatro variables principales del estudio y
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poder conocer posibles indicadores que anticipen valores altos o bajos en cada una de las
variables. Segun el caracter cualitativo del estudio, se realizan una serie de entrevistas
personales para recoger informacién del contexto familiar, y conocer las necesidades y
experiencia personal de familias que conviven con una persona con Sindrome de Rett. La
muestra esta compuesta de 222 familiares residentes en Espafia que conviven con una
persona con Sindrome de Rett, y una muestra reducida de 10 familias a las que se ha
entrevistado personalmente. Esta muestra reducida engloba varios perfiles de familia,
totalmente diferentes entre si, con el fin de conocer distintas composiciones y caracteristicas
del hogar familiar (familia nuclear, numerosa, reconstruida, joven, en edad avanzada,
monoparentales constituidas por la madre o el padre y su hija con Sindrome de Rett, etc.).
Los resultados alcanzados en la investigacion han reflejado indices medios-altos de
ansiedad en familiares que conviven con una persona con Sindrome de Rett, asi como una
baja capacidad de afrontamiento traducida en niveles altos de inadaptacion. En relacion a la
variable resiliencia, se han alcanzado niveles altos, y en torno a la variable depresion se han
alcanzado niveles bajos y una clara correlacion con la variable ansiedad e inadaptacion.
Finalmente, las redes de apoyo han permitido valorar como se comportan las cuatro variables
del estudio. Estas redes de apoyo (apoyo social y psicoldgico) apenas han sido consideradas
en estudios anteriores sobre el Sindrome de Rett y familias, por lo que aporta informacién
enriquecedora para comprender el impacto que suponen en las necesidades del ndcleo

familiar.

Palabras Clave: Sindrome de Rett, familia, redes de apoyo, ansiedad, depresion,

resiliencia e inadaptacion.
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ABSTRACT

The following research is entitled "Analysis of the impact and family organization
in relation to Rett Syndrome™. The main goal is to know and evaluate the impact of this rare
disease on family dynamics. For this, there is a need to analyze factors that could determinate
changes in the family system and find out how the emotional impact is reflected (levels of
anxiety, depression, maladjustment and resilience) in rare disease as Rett Syndrome.

Research carried out on Rett Syndrome reveals great progression due to finding out
that new genes are linked to the Syndrome but there are barely any studies currently
regarding family experience. Considering this “gap” that exists around the amount of
research about Rett Syndrome and family context, here is a pioneering study in Spain that
responds to proposed fact. Family has been demonstrated to be a fundamental element in
people's development and it also responds to the needs that arise around diseases.
Consequently, family system is an element in a continuous process of change, which allows
people to achieve stability or homeostasis between the elements that constitute it and interact
in it.

A mixed study is proposed to analyze and connect results from qualitative and
quantitative methods, approaching the research problem (family and Rett Syndrome) from a
broader and comprehensive perspective (holistic view). According to the quantitative part, it
establishes a descriptive-correlational perspective, not experimental and ex post facto, to
analyze the four main variables of the research (anxiety, depression, resilience and
maladjustment) through four specific tests. In addition, support networks are considered to
analyze the behavior of the four main variables of the research and to achieve possible
indicators that anticipate high or low values in each of the variables. In regards to the
qualitative aspect of the study, a series of personal interviews are carried out to collect

information from the family context and to learn about the needs and personal experiences of
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relatives who live with a Rett Syndrome individual. The main sample is constituted by 222
relatives that reside in Spain and live with a Rett Syndrome individual, as well as a reduced
sample of 10 families that have been personally interviewed. This reduced sample included
several family profiles, totally different from each other, in order to know different family
structures and characteristics (nuclear, large, reconstructed, young, elderly, single-parent
family made up of the mother or father and her daughter with Rett Syndrome, etc.).

Results obtained in this research have allowed us to reflect the medium-high levels
of anxiety suffered by relatives who live with a Rett Syndrome person, as well as the low
coping capacity translated into high levels of maladjustment. Regarding the resilience
variable, high levels have been reached. On the other hand, low levels around the depression
variable have been found. Finally, the support networks have made it possible to assess how
the four study variables behave; reaching significant differences between some of the study
variables. These support networks (social and psychological support) have been hardly ever
considered by previous studies on Rett Syndrome and families, so it is an enriching source of

information to understand the impact they have on the needs of the family nucleus.

Key Words: Rett Syndrome, family, support networks, anxiety, depression, resilience

and maladjustment.
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INTRODUCCION

La familia constituye el entorno vital y fundamental para el desarrollo de las personas
y donde se genera un proyecto de vida comun. Ha demostrado claramente no ser un elemento
estatico, ya que a lo largo de su ciclo vital la familia hace frente a diferentes cambios que
implican: transformaciones en la vida de sus miembros, el afrontamiento y aceptacién de
nuevos roles o cambios en la interaccion entre ellos. La aparicion de la diversidad funcional
dentro del ntcleo familiar es un acontecimiento inesperado con el que la familia no contaba,
generando un impacto emocional donde se integran emociones y dificultades como familiares

de una persona dependiente.

El impacto de una enfermedad rara dentro del contexto familiar apenas ha sido objeto
de estudio en las investigaciones planteadas hasta el momento, ya que la mayoria de los
estudios sobre enfermedades raras se han reducido al estudio clinico del sujeto y de sus
tratamientos, dejando de lado el papel de las familias. Pese a que estan surgiendo en Espafa
nuevos modelos centrados en la familia y resaltando su empoderamiento (Modelo de
Atencién Temprana Centrado en Contextos Naturales o Competentes), siguen estando en un
segundo plano a la hora de ser objeto de investigacion. Ante esta falta de protagonismo o
invisibilidad hacia las familias, se plantea en este documento una investigacion pionera en
Espafia que permita integrar conjuntamente el impacto de una enfermedad rara en el nucleo
de la familia y las necesidades que generan y hacen frente en el dia a dia (tratamientos, carga

en el cuidado, ayudas econdmicas, redes de apoyo, asociaciones, etc.).

La investigacion que se muestra a continuacion, intenta dar respuesta a la continua
demanda de familias que conviven con una enfermedad rara (Sindrome de Rett) para que
puedan ser reconocidas, reflejando la realidad con la que conviven y las necesidades

generadas. Del mismo modo, pretende dar respuesta al seguimiento e interés significativo
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(més de 650 visualizaciones a nivel mundial), del estudio piloto previo sobre el andlisis de la
ansiedad en familiares de personas con Sindrome de Rett (Galan, 2017). En virtud de todo
ello, el objetivo principal de la presente investigacion es conocer el impacto del Sindrome de
Rett en la dinamica familiar.

El estudio esté estructurado en dos partes: la primera corresponde al marco teérico
compuesto por tres capitulos que recogen informacion relativa al objeto de estudio, y una
segunda parte que corresponde al estudio empirico, estando constituida por cuatro capitulos.

El primer capitulo del marco tedrico se centra en la revision de la literatura cientifica
sobre la enfermedad rara que ha sido objeto de estudio: Sindrome de Rett. Consiste en una
enfermedad rara que implica un cuadro de sintomatologia especifica que provoca grandes
necesidades en el desarrollo de la persona que lo padece, asi como la necesidad de cuidado o
dependencia hacia su familia. Es conocido como una alteracion neurolégica con base
genética, que implica un desarrollo inicial aparentemente normotipico en el que aparecen una
serie de sintomas de manera progresiva a partir de los 6-18 meses de edad (Ruggieri y
Arberas, 2003; Bonete et al., 2010; Petazzi, 2014). Afecta en su mayoria a mujeres, siendo
una alteracion considerada como enfermedad rara dada su baja prevalencia en la poblacion, y

existen dos variables del Sindrome (tipica y atipica).

El segundo capitulo del marco tedrico, ofrece informacidn relativa a la revision de la
literatura sobre las diferentes concepciones y perspectivas en torno al concepto de familia. Al
plantear una investigacion que gira alrededor del contexto familiar, es fundamental conocer
las diferentes concepciones de familia, sus funciones, caracteristicas y tipos. Asi mismo, se
dan a conocer en profundidad dos de los abordajes mas destacados sobre el concepto de
familia: Teoria General de Sistemas y Teoria Ecoldgica de la familia. Estas aproximaciones

al concepto de familia y su funcionamiento, permiten conocer diferentes factores que la
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identifican y que son vitales a la hora de conocer el impacto de una enfermedad rara, como es

el Sindrome de Rett.

Una vez reflejados los nuevos abordajes respecto al concepto de familia y su
funcionamiento, se analiza y refleja en el tercer capitulo, informacién sobre las necesidades
de las familias en relacion a la convivencia con una persona con diversidad funcional. Se
comienza abordando las aportaciones de los escasos estudios que se conocen hasta dia de hoy
sobre el contexto familiar en el Sindrome de Rett. Seguidamente, se dan a conocer las
necesidades que se consideran en la familia y diversidad funcional, con el fin de comprender
las dificultades a las que hacen frente en el dia a dia. A su vez, se analiza informacion relativa
al impacto conyugal o el complejo proceso de asimilacion de las necesidades que plantean los

hijos e hijas con diversidad funcional.

El segundo bloque recoge los diferentes elementos que configuran el estudio empirico
de la investigacion. En el cuarto capitulo se reflejan los diferentes aspectos que giran en torno
a la metodologia de la investigacion: delimitacion del problema, objetivos, hipétesis,
definicion de las variables, fases de la investigacion, etc. Adicionalmente, este segundo
blogue plasma a través del quinto capitulo los datos derivados de los analisis estadisticos
seleccionados mediante diversas tablas o graficas a partir de las respuestas de 222 familiares
gue conviven con una persona con Sindrome de Rett. Por su parte, el sexto capitulo muestra
las conclusiones alcanzadas, asi como las discusiones realizadas con otros estudios para
verificar las evidencias encontradas. Finalmente, el tltimo capitulo del segundo bloque
recoge las referencias bibliograficas que han formado parte de la revision de la literatura, asi

como los anexos que han sido agregados como parte del estudio.
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OBJETIVOS Y JUSTIFICACION DEL TRABAJO DE INVESTIGACION

El objetivo principal de la presente investigacion es conocer el impacto del Sindrome
de Rett en la dindmica familiar. A partir de este objetivo principal, se plantean diversos
objetivos mediante los cuales ampliar el conocimiento sobre esta patologia y su repercusion
en el contexto familiar. A continuacidn se muestran los objetivos generales tanto del marco

tedrico y estudio empirico.

Objetivos del marco tedrico

o Revisar los avances y conocimientos sobre el Sindrome de Rett hasta la actualidad.
o Conocer las caracteristicas y afectaciones implicadas en el Sindrome de Rett.
o Estudiar las diferentes perspectivas y modelos sobre la dindmica familiar y las

caracteristicas y funciones que la definen.

Objetivos del estudio empirico

o Conocer el perfil de personas con Sindrome de Rett.

o Describir las necesidades y caracteristicas de la dinamica familiar en el Sindrome de
Rett.

o Estudiar si existe relacion entre las variables ansiedad, depresion, resiliencia y

adaptacion dentro del contexto familiar del Sindrome de Rett.
o Estudiar si existe relacion entre las variables del estudio (ansiedad, depresion,

inadaptacion y resiliencia) y otros factores relacionados con el Sindrome de Rett.

Para justificar y reflejar la relevancia del estudio que se recoge en este documento, se

ofrecen una serie de respuestas a los siguientes criterios en forma de interrogantes:

a) Conveniencia: ¢Para qué sirve esta investigacién? La investigacion sirve para dar

respuesta a las continuas demandas de familias relacionadas con el Sindrome de Rett, con el
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fin de que se conozcan sus necesidades y experiencia con la patologia. La mayoria de las
investigaciones sobre alteraciones del desarrollo toman como objeto de estudio al propio
sujeto y no consideran plantear objetivos de investigacién en torno al contexto familiar. En el
presente trabajo se refleja el papel que juegan las familias en torno a una enfermedad rara y,
el afrontamiento y necesidades que se desencadenan. Gracias al estudio de determinados
factores predictores del impacto emocional del Sindrome de Rett (edad familiar, parentesco,
namero de horas en el cuidado, redes de apoyo, etc.), se han podido conocer los niveles de
ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia de estos familiares. Adicionalmente, esta
investigacion ofrece evidencias empiricas sobre la edad de diagndstico y los rangos de edad

de personas con Sindrome de Rett en Espafia, conociendo mejor su perfil.

b) Relevancia social: ¢ Cudl es la trascendencia para la sociedad?, y ¢quiénes se pueden
beneficiar? La transcendencia que aporta a la sociedad se traduce en dar a conocer que la
diversidad funcional puede ser analizada desde el punto de vista familiar, y como una
enfermedad rara implica un impacto no sélo en el sujeto (patologias), sino en el contexto o
sistema familiar en el que convive e interactta. La familia aporta un punto de vista muy
enriquecedor a través de su experiencia con la diversidad funcional. En referencia a qué
colectivos pueden beneficiarse del presente estudio, se considera principalmente a todas las
familias que conviven o guardan relacion con una persona con algun tipo de diversidad
funcional, independientemente de si es una enfermedad rara o no. Del mismo modo, este
trabajo permite dar a conocer a las asociaciones, fundaciones, instituciones publicas,
hospitales, centros educativos o centros de terapia, asi como, profesionales (clinicos, sociales
y educativos), las diferentes necesidades que demandan las familias con el fin de que sean
parte de la intervencion y se les pueda facilitar una red de apoyo y recursos con los que

afrontar la nueva realidad.
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c) Implicaciones practicas: ¢Ayuda a resolver algin problema préctico? La investigacion
permite conocer la experiencia familiar y los factores que impactan a nivel emocional tras la
llegada del Sindrome de Rett en la vida de los familiares. Asi mismo, conocer el grado de
dicho impacto alcanzado en el sistema familia a través del andlisis de diferentes variables
(ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia). Otro de los planteamientos préacticos que
ofrece la investigacion, es dar a conocer a los diferentes centros de terapias o clinicas que
trabajan en torno a la diversidad, la demanda de nuevas terapias y la importancia que ofrecen
los familiares a nuevos tratamientos (musicoterapia, hidroterapia, hipoterapia, etc.). Del
mismo modo, esta investigacion da respuesta a un problema relacionado con el
desconocimiento de la edad en la que se recibe el diagnostico y cdmo este diagnostico esta
siendo tardio, lo que lleva a limitar la permanencia y aprovechamiento de los tratamientos

ofrecidos a través del Servicio de Atencion Temprana en Espafia.

d) Valor teorico: ¢Contribuye al conocimiento de algun ambito especifico? ¢ Ayudaria a
desarrollar o apoyar una teoria? ¢Puede sugerir nuevas ideas o0 hipotesis para nuevos
estudios? En cuanto a la aportacion que ofrece sobre el conocimiento tedrico, cabe mencionar
que aborda informacién fundamental sobre el sistema familiar que apenas ha sido objeto de
estudio en relacion al impacto y funcionamiento familiar ante la aparicién de una
enfermedad rara. En virtud de ello, el estudio ofrece informacidn tedrica relevante para tres
ambitos implicados: social (Atencion Temprana, asociaciones/fundaciones), educativo
(centros educativos) y clinico (hospitales, clinicas privadas o centros de terapias). Por otro
lado, esta investigacion analiza las redes de apoyo (social y psicolégico) que apenas han sido
consideradas en investigaciones anteriores, lo que permite ofrecer conclusiones basadas en
diferentes analisis y evidencias empiricas sobre como las redes de apoyo determinan
diferentes grados de impacto emocional, traducido en niveles de ansiedad, depresion,

inadaptacion o resiliencia en estos familiares. Un ejemplo de ello, ha sido a la hora de reflejar
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que el apoyo social actia como un factor preventivo ante el impacto emocional del Sindrome
de Rett. Es por ello, que plantea la posibilidad de realizar nuevos estudios para conocer el

comportamiento de las redes de apoyo ante nuevas variables o en otras poblaciones.

e) Utilidad metodoldgica: ¢ Puede llevar a crear un nuevo instrumento? ¢Ayuda a la
definicion de un problema, concepto, variable o relacion entre variables? Reflexionando
acerca de la implicacion empirica, la investigacion aborda una serie de variables que pueden
ser redefinidas en nuevas investigaciones ya que han aportado numerosa informacion
enriquecedora. Un ejemplo de ello ha sido a la hora de aportar y verificar informacion muy
atil sobre la variable resiliencia, redes de apoyo, sexo o perfil de hermano o hermana de una

persona con una enfermedad rara.



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT

35



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT

PRIMERA PARTE: MARCO TEORICO

36



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT

37



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT

CAPITULO I. EL SINDROME DE RETT
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1.1 Definicion y caracterizacion

El Sindrome de Rett es una alteracion neuroldgica del desarrollo que desencadena un
trastorno neuroldgico progresivo con desarrollo inicial correcto (Bonete et al., 2010). Es un
trastorno considerado como una enfermedad rara debido a su reducida prevalencia en la
poblacién, y al hecho de que afecta principalmente a mujeres al incidir en el cromosoma X
(base genética como desencadenante). EI Sindrome de Rett se caracteriza por una afectacion
cognitiva acompafiada de (Marchesi, Call y Palacios, 2012; Pavetti, Aguirre y German,
2012): una apraxia de la marcha (supone la incapacidad de realizar correctamente las
funciones motoras), ausencia de la actividad funcional de las manos (estereotipias), ausencia
de competencias simbdlicas y lingisticas, y alteracion de los patrones respiratorios

frecuentes (hipo o hiperventilacion).

El gen principal desencadenante de esta patologia del neurodesarrollo, es el gen
MECP2. Dicho gen regulador se situa en el brazo largo del cromosoma X (Xq28), siendo el
encargado de inhibir a otros genes que sintetizan diferentes proteinas en las neuronas,
mostrados en la Figura 1 (Prior et al., 2009). Consecuentemente, si el gen MECP2 es
inactivado, se produce una acumulacién de gran cantidad de proteinas en el cuerpo afectando

al cerebro (Instituto Nacional de Salud Infantil y de Desarrollo Humano, 2010).
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Figura 1

Funcionamiento del Gen MECP2

unién a DNA
y Gen diana inactivo
proteina No husy puctcing
MeCP2 Gen silente: normalidad
Gen MECP2
Proteina

Gen diana activo snlelvada

Proteina

Normalidad . = >

Fuente: (Roche, 2013, p. 12).
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Esta alteracion se produce de forma espontanea en una de las células reproductoras de

los progenitores (gameto). Esta celula no porta el defecto a otras células, lo que lleva a
plantear que el riesgo de que ambos progenitores tengan otra hija afectada con dicha

patologia sea menor al 1% (Palomeras y Sangrador, 2006). Como muestra la Figura 2, esta

mutacion aleatoria o espontanea generalmente no se hereda pese a al 1% de posibilidades de

que se transmita a través de una mujer portadora del gen.
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Figura 2

Factores que pueden provocar una disfuncién en el gen y desencadenar en Sindrome de Rett

Que uno de los progenitores manifieste
mosaicismo germinal (la mutacién se desarrolla en una
proporcidn de los gametos)

Que la madre sea una portadora sana de la
mutacion (no ha expresado la patologia pese a ser
dominante). Se genera en todas sus células una inactivacion
del cromosoma X defectuoso.

Fuente: (Roche, 2013).

El diagndstico del Sindrome es un diagndstico descriptivo basado en una serie de
criterios diagnostico (Tabla 1). Realizar el diagnostico puede llegar a ser dificil al ser una
enfermedad de baja prevalencia y confundirse con otras patologias frecuentes del desarrollo
psicomotor. La aparicién de los sintomas se situa generalmente entre los 6 y 18 meses de

edad (Ruggieri y Arberas, 2003; Bonete et al., 2010; Petazzi, 2014).
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Tabla 1

Criterios diagndsticos para el sindrome de Rett clasico

Criterios necesarios
Desarrollo pre y perinatal aparentemente normal
Evolucién psicomotora aparentemente normal, entre los 5-6 meses
Perimetro cefalico normal al nacimiento
Desaceleracién del crecimiento cefélico (entre los 3 meses y 3 afios de edad)
Pérdida de logros adquiridos:
~ Logros manipulativos
~ Palabras adquiridas aprendidas/balbuceadas
~ Habilidades comunicativas
Aparicion de discapacidad intelectual
Aparicion sucesivamente de estereotipias manuales intensas:
~ Retorcimiento/apreton de manos
~ Lavado/golpeteo/frotado de manos
~ Manos en la boca/tirén de lengua
Alteracion en la marcha:
~ Dispraxia/apraxia de la marcha
~ Ataxia del tronco brusca/dispraxia corporal
Intento de diagndstico entre los 2 y 5 afios de edad
Criterios de apoyo
Disfuncidn respiratoria:
~ Apnea periodica al despertar
~ Hiperventilacion intermitente
~ Espasmos del sollozo
~ Expulsion forzada de saliva/aire
~ Aire tragado con distension abdominal
Anomalias en el EEG:
~ Actividad en vigilia lentificada y enlentecimiento ritmico intermitente (3-5 Hz)
~ Descargas epileptiformes, con o sin crisis clinicas
Epilepsia/varios tipos de crisis
Signos de espasticidad, mas tarde consuncion muscular o rasgos distonicos
Trastornos vasomotores periféricos
Escoliosis de tipo neur6geno
Pies hipotréficos pequefios y frios
Retraso del crecimiento

Fuente: (Nieto, Nieto y Siljestrém, 2003, p. 147; Navarro et al., 2007, p. 457; Roche, 2013, p. 4).
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En la Gréfica 1, se puede observar con claridad un predominio de diagndstico entre
los 24 y 48 meses de edad (Pineda et al., 1999). Por el contrario, es a partir de los 120 meses
(10 afios) cuando disminuye significativamente el nimero de casos diagnosticados.

Grafica 1

Edad de diagnostico de nifias con Sindrome de Rett

g

N.? de pacientes
B

L[] 2 48 T2 96 120 144 68 192 26 M0 264 288 312

Meseas

Fuente: (Pineda et al., 1999, p. 106).

A nivel internacional, se han publicado algunos estudios sobre el analisis de la edad

media de diagnostico de personas con esta alteracion. Los resultados alcanzados fueron:

o 4,5 afnos en una muestra de 31 personas (Domingo et al., 2018).
o 4,6 afos en una muestra de 70 personas (Lane et al., 2017).

o 4,2 afios en una muestra de 391 personas (Lamb et al., 2016).

o 3 afios en una muestra de 91 personas (Cianfaglione et al., 2015).

La deteccion precoz va a permitir que se ponga en marcha una intervencion lo mas
temprana posible con el fin de conseguir una mejora en la calidad de vida del sujeto y su
entorno (Padrdn, Pérez y Padron, 2012). La intervencién mediante estimulacion en el

desarrollo y el tratamiento familiar permiten facilitar la asimilacion de la llegada de la
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diversidad funcional en sus vidas. Pese a ello, la imposibilidad de detectar esta patologia
durante el embarazo y dado que el diagnostico se realiza en funcion de la aparicion
progresiva de los sintomas, implica un gran impacto emocional traducido en dificultades para

afrontar la nueva realidad y poniendo en peligro la estabilidad del sistema familiar.

El Sindrome de Rett plantea otra peculiaridad a parte de la variedad de sintomas, ya
que existen dos variantes principales conocidas como Sindrome de Rett clasico o tipico y
Sindrome de Rett atipico. Los criterios que se consideran para diagnosticar y diferenciar

ambas variantes son (Rett, 1977; Hagberg, 1993; Neul et al., 2011; Fuertes, 2013):
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Tabla 2
Criterios de diagndstico Sindrome de Rett en funcion de sus dos variantes (RettSearch

Consortium)

Deteccion inicial de una desaceleracién del crecimiento cefalico (etapa postnatal)

A) Criterios necesarios para el Sindrome de Rett clasico o tipico

1. Periodo de regresion seguido por una recuperacion o estabilizacién

2. Todos los criterios principales y de exclusion

3. Los criterios de apoyo no son necesarios, aunque a menudo se presentan

B) Criterios necesarios para el Sindrome de Rett atipico o variante

1. Un periodo de regresion seguido por una recuperacion o estabilizacién

2. Al menos 2 de los 4 criterios principales

3. 5de 11 criterios de apoyo

Criterios principales

1. Pérdida parcial o total de las habilidades manuales intencionales preadquiridas

2. Pérdida parcial o total del lenguaje oral preadquirido

3. Alteraciones de la marcha: deterioro (dispraxia) o no adquisicion de la marcha

4. Movimientos estereotipados manuales, retorciéndolas/estrujandolas (manos),
haciendo palmas/golpeando, ensalivando, lavado de manos y automatismos de friccion
Criterios de exclusién para el Sindrome de Rett clasico

1. Dario cerebral secundario a traumatismo (peri o postnatal), enfermedad
neurometabolica, infeccion grave que causa problemas neurologicos

2. Desarrollo psicomotor gravemente afectado en los 6 primeros meses de vida
Criterios de soporte para el Sindrome de Rett atipico
. Trastornos respiratorios durante la vigilia

. Bruxismo durante la vigilia

. Alteracion de los patrones del suefio

. Tono muscular bajo

. Trastornos vasomotores periféricos

. Escoliosis / cifosis

. Retraso del crecimiento

. Manos y pies pequefios y frios

. Conductas de reir / gritar inapropiadas

10. Disminucion de la respuesta al dolor

11. Comunicacion visual intensa - "sefialar con la mirada

©O© 00 NO Ol b WD -

Fuente: (Neul et al., 2011; Fuertes, 2013, p. 7).
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Siguiendo con la linea de la versién atipica del Sindrome, se muestran a continuacion
(Figura 3) las 5 variantes definidas en 1993 y consideradas hasta dia de hoy (Hagberg y

Skjeldal, 1994; Temudo y Maciel, 2002; Roche, 2013).

Figura 3

Variantes atipicas del Sindrome de Rett

«Inicio de sintomas antes de los 6 meses (aparicién de crisis epilépticas entre 6-10 semanas y
estereotipias). Desaceleracion del neurodesarrollo.

*Primeros signos de alarma: involucion global del desarrollo desde las primeras etapas,
alteracion del desarrollo psicomotor, microcefalia e hipotonia grave.

Presentan un mejor pronostico funcional. Mantienen mas habilidades preadquiridas en
comparacion con el Sindrome de Rett clasico. La fase regresiva se da tras los 2 afios de edad
con desarrollo en el limite inferior de la normalidad.

«La manifestacion o aparicion de sintomas es mas leve e incompleta. Aparecen fases
regresivas entre los 1-3 afios pero con impacto mas leve en comparacion con el resto de
variantes.

*Son capaces de emitir palabras adquiridas anteriormente a la fase regresiva (8-10 afios).
Inicialmente emiten palabras sueltas y después sin articulos y con prosodia especial, ecolalia
e inversion de pronombre.

Fuente: (Elaboracion propia a parir de Roche, 2013y, Temudo y Maciel, 2002).

Asi mismo, se tienen en cuenta otras variantes que plantean dudas diagnosticas a la
hora de relacionar y clasificar las caracteristicas que se manifiestan con los sintomas propios

del Sindrome de Rett (Nieto, 1999). Estas variantes son:
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— Sindrome de Rett provisional. Aparece en menores entre 1y 3 afios con alteracion del
desarrollo psicomotor o pérdida de las habilidades funcionales (especialmente logros
manipulativos).

— Variante en casos familiares atipicos. Son familias con méas de dos miembros con
posibles variantes del Sindrome de Rett u otra anomalia. Uno de ellos presenta Sindrome
de Rett tipico, y otros patrones de conducta autista o discapacidad intelectual (incluso
ambos).

— Variante variabilidad gemelos monocigotos. La concordancia del fenotipo en gemelos
monocigotos parece una excepcidn en los sujetos estudiados hasta el momento.

— Fenotipo Rett en varones. Se han estudiado casos de varones con esta patologia pese a
no cumplir todos los criterios de diagnostico y con afectacion mas grave (Tejada, 2006).
El fenotipo en hombres esta representado en el 1% de todos los casos de esta enfermedad
rara. Normalmente aparece en menores varones con un cariotipo 46 XY y un mosaicismo
somatico para una mutacion del gen MECP2. A su vez, se ha dado en sujetos que

presentan Sindrome de Klinefelter (47 XXY) (Roche, 2013).

Con todo ello, existen gran multitud de sintomas y alteraciones en cada una de las
variantes, lo que conlleva que las familias experimenten grandes necesidades para adaptarse y
afrontar la nueva realidad. Los periodos de regresion o sintomas que implican la pérdida de
habilidades ya adquiridas, provocan que las familias se enfrenten a continuos cambios e
involuciones que rompen con las expectativas de mejora de su familiar afectado. A su vez,
esta pérdida de habilidades genera incertidumbre en la familia y un estado de alerta constante
ante posibles regresiones de capacidades ya adquiridas, lo que agravaria el grado de
dependencia y cuidado del familiar, asi como un factor de riesgo en el impacto emocional de
los integrantes del sistema familia (ansiedad/depresion o falta de cohesion familiar). EI grado

de afectacion de esta enfermedad rara es totalmente distinto en cada persona ya que
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manifiestan diferentes sintomas, lo que lleva a plantear que existan grandes diferencias entre

personas con Sindrome de Rett.

1.2 Epidemiologia y clasificacion

Considerando el nimero de personas con esta enfermedad rara en la poblacion
mundial, afecta casi exclusivamente a mujeres, teniendo una incidencia de 1 por cada 15.000
nacimientos (Orphanet, 2019). Dentro del marco europeo, el Sindrome de Rett se engloba
dentro del grupo de enfermedades raras congénitas con una incidencia de 1 a 9 casos por cada
100.000 nacimientos (Orphanet, 2019), tratdndose de una patologia infrecuente lo que
conlleva una gran dificultad en el diagnostico y su tratamiento. Como muestra la Figura 4, no

existe indice de prevalencia claro para la variante atipica.



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT

Figura 4

Prevalencia de casos y clasificacion del Sindrome de Rett

Sindrome de Rett

ORPHA:778

S Neonatal
Sinénimos: -

Prevalenciz: 1-9 /100 000 ClERor B2

OMIM: 312750

Herencia: Dominante ligado al X

Edad de inicio o aparicion: Infancia, UMES: E0035 372

MeSH: D015518
GARD: 5696

MedDRA: 10039000

Sindrome de Rett atipico

ORPHA:3095
Sinénimos: Herencia: Autosémico

v dominate o Dominante ligado al X
RTT atipico

Edad de inicio o aparicion: Infancia,

Variante del sindrome de Rett Neonatal

Prevalencia: - CIE-10: F84.2

OMIM: 300672 312750 613454

UMLS: C2748910
MeSH: -
GARD: 4694

MedDRA: -

Fuente: (Orphanet, 2019).
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En Espafia, no existe ningun registro oficial que permita conocer el nimero exacto de

casos, por lo que las cifras son orientativas en funcion de los registros e inscripciones que se

realizan en asociaciones y/o fundaciones. El Sindrome de Rett es una realidad en nuestro pais

siendo una de las principales alteraciones relacionadas con el deterioro o regresion

neuroldgica progresiva en la infancia. Un ejemplo de ello, es en el estudio publicado en 2013

(Tomas et al.) donde se reflejo la incidencia del Sindrome de Rett (17,6%) en casos de

menores con alteraciones congeénitas en hospitales de la Comunidad Valenciana con

sintomatologia precoz. Sin embargo, sigue siendo una enfermedad poco conocida en la
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sociedad debido a su baja prevalencia, por lo que la aparicion de este Sindrome en el ndcleo
familiar puede generar incertidumbre, ansiedad, miedo, depresién o falta de apoyos, debido

principalmente al desconocimiento y falta de informacion.

En relacion a la clasificacion del Sindrome de Rett dentro del DSM (Diagnostic and
Stadistical Manual of Mental Disordes) de la Asociacion Americana de Psiquiatria, fue
clasificado en el 2000 dentro de los Trastornos Generalizados del Desarrollo (TGD) en uno
de los 5 subtipos del autismo (Asociacion Americana de Psiquiatria, 2000). En la Figura 5
que se muestra a continuacion, se puede observar la clasificacién del DSM IV en relacion a
los Trastornos Generalizados del Desarrollo (TGD) y las patologias que englobaban.
Figura 5

Trastornos generalizados del desarrollo, segun DSM (IV) TR (Text Revised)

Sindrome Trastorno Trastorno Trastorno
de Rett Espectro . de Asperger
P Generalizado del Pery

Autista Trastorno
Desarrollo No Desintegrativo
Especificado Infantil

Fuente: (Mangudo, 2015, p. 9).

Segun este manual, y considerando las diferencias respecto al autismo (Tabla 3), un
sujeto manifiesta Sindrome de Rett al presentar una involucion en el crecimiento craneal
(entre 5-48 meses de edad), y pese a manifestar un desarrollo prenatal y perinatal dentro de

los criterios de normalidad.
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Tabla 3

Diagndstico diferencial del trastorno autista con el Sindrome de Rett

Semejanzas Diferencias

1. En el autismo no se alcanza un retraso del crecimiento

1. Dificultad en el cefalico.
lenguaje 2. Se manifiestan estereotipias mas complejas en el caso

2. Dificultad en el suefio del autismo, empleando objetos que rotan. No se

3. Estereotipias pierden habilidades manipulativas.

4. Movimientos 3. La falta de interés por el entorno se da posteriormente
vestibulares repetitivos en el Sindrome de Rett (fase de regresion).

5. Pérdida de atencion 4. Las funciones motoras basicas se mantienen y se

6. Reducido contacto alcanza el lenguaje a través de tratamientos (autismo).
ocular 5. No se muestra comiunmente bruxismo ni dificultades en

la respiracion.

Fuente: (Miangolarra et al., 2003, p. 46).

Sin embargo, tras la publicacion del DSM V — TR (Text Revised) en el 2013, el
Sindrome de Rett dejo de pertenecer al grupo de Trastornos Generalizados del Desarrollo
(TGD), que pasaron a ser Trastornos del Espectro Autista (TEA). Este cambio provocd que el
resto de categorias quedaran fuera: Sindrome de Asperger, Trastorno Generalizado del
Desarrollo No Especificado, entre otras, y explicitamente el Sindrome de Rett (Asociacion

Americana de Psiquiatria, 2013).

1.3 Revision histdrica y aportaciones cientificas

El Sindrome de Rett fue descrito por primera vez por el neurélogo aleman Andreas
Rett en 1966 y definido clinicamente por Bengt Hagberg en 1983. Andreas Rett fue quién
observé el caso de varias nifias que tras un periodo de desarrollo normal, comenzaban a
manifestar una regresion cognitiva en algunas de las funciones neuropsicologicas que

previamente habian sido adquiridas (Fernandez et al., 2010). En 1966 Andreas Rett agrupé a
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22 pacientes (mujeres jovenes) que presentaban caracteristicas similares y observé que
manifestaban los mismos movimientos estereotipados con las manos (Leonard, Cobb y
Downs, 2017). Describi6 que en el caso de este Sindrome se produce una atrofia cerebral
progresiva asociada a hiperamonemia junto a movimientos estereotipados de las manos y

oligofrenia grave (alteracion del sistema nervioso), siendo exclusivo en nifias (Rett, 1966).

Es en 1983 cuando Hagberg define y plasma las caracteristicas principales,
definiéndolo como una alteracion progresiva junto con una serie de etapas que lo definian. Al
desconocer el marcador bioquimico, citogenético o molecular para el diagndéstico, se
recurrieron a los criterios clinicos de diagndéstico de este autor (1985). Estos criterios fueron
modificados en 1988, por The Rett Syndrome Diagnostic Criteria Work Group y
posteriormente por Hagberg en 1993 (Nieto, Nieto y Siljestrom, 2003). Del mismo modo, se
reflejo la edad aproximada en funcidn de la etapa en la que se sitta el sujeto dentro del
Sindrome (Tabla 4), y a su vez, se describieron los sintomas principales comunes (escoliosis,

epilepsia o dificultades motoras) significativos de cada una de las etapas definidas.
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Tabla 4

Etapas evolutivas del Sindrome de Rett

Etapa 1. Sintomas de
estancamiento
(periodo inespecifico,
puede ser comun a
otras encefalopatias)

Aparicion entre 6-18 meses

Adquisicion de los hitos del desarrollo en el limite
inferior a la normalidad

Alteracion del crecimiento cefalico

Hipotonia y alteracion en el desarrollo motor
Pérdida de interés por los juegos

Etapa 2. Periodo de
regresion rapida

Aparicion entre 1-3 afios

Alteracion del suefio

Crisis epilépticas

Deterioro conductual

Dificultad motora

Involucion en las habilidades manipulativas
(estereotipia manual)

Perdida del lenguaje verbal adquirido anteriormente
(en algunos casos se mantienen palabras sencillas)

Etapa 3.
Pseudoestabilizacion

Aparicion entre los 2-10 afos
Alteraciones respiratoria

Crisis epilépticas

Discapacidad intelectual grave
Espasticidad, ataxia y apraxia
Estereotipia manual

Evolucion positiva del contacto ocular

Etapa 4. Deterioro
motor tardio

Aparicion después de los 10 afios

Ausencia del lenguaje

Crisis epilépticas leves

Estancamiento del crecimiento

Evolucion positiva del contacto ocular

Se manifiestan involuciones en el desarrollo cognitivo
y fisico (atrofia muscular general y consecuente
empleo de silla de ruedas)

Fuente: (Elaboracion propia a partir de Hagberg, 1993; Iglesias, 2013).

54
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En relacion a los avances clinicos realizados sobre esta alteracion (nuevas tecnologias
para el andlisis de la secuenciacion de genes), se ha podido realizar estudios dirigidos a
identificar los genes causantes y los mecanismos moleculares que puedan explicar la
fisiopatologia y alternaciones clinicas, de cara a plantear alternativas para revertir algunos de
los sintomas que se han nombrado. El diagndstico se aplica a partir de una serie de sintomas o
criterios clinicos (en cualquiera de las variantes). A su vez, el diagnéstico molecular supone
una gran aportacion para verificar el diagndstico clinico y conocer el prondstico del sujeto
(Roche et al., 2011). Esto ha llevado a realizar investigaciones donde exista la necesidad de

coordinacion y colaboracién entre médicos y genetistas.

A la hora de plantear técnicas y estudios clinicos para recoger informacion sobre el
Sindrome de Rett, se aplican en su mayoria técnicas de neuroimagen, ofreciendo informacion
sobre el desarrollo y evolucion que se produce (Pavetti et al., 2012). Como se muestra en la
Tabla 5, las investigaciones planteadas hasta el 2012 sobre el Sindrome de Rett estaban
focalizadas principalmente en el estudio clinico de la estructura y funcionamiento cerebral.
Tabla 5

Temas estudiados segun el nimero de publicaciones sobre el Sindrome de Rett

Temas ptlglrizzg(i)o(:lzs 100%
Estructura cerebral 15 18,29
Funcionamiento cerebral 36 43,90
Mixtos 31 37,80
Total 82 100

Fuente: (Pavetti et al., 2012, p. 17).

Es en el mismo estudio de Pavetti et al., donde se analiza el nimero de publicaciones

que se han realizado sobre esta alteracion como objeto de estudio (Tabla 6). Cabe mencionar
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que es durante el 2000 cuando mas publicaciones se realizan (56,10%) en comparacién con el
35,36% de la década de los 90 o un 8,53% en la década del 2010. Este hecho coincide con el
descubrimiento del gen causante en 1999 por la genetista Huda Zoghbi. Consecuentemente,
es partir de ese afio cuando comienza a conocerse clinicamente el origen del Sindrome
gracias a MECP2 (codificador de la proteina de fijacion metil-citosinaguanosina), ofreciendo

un gran avance en su estudio (Amir et al., 1999).

Tabla 6

Evolucion temporal de la productividad por décadas

Década N° de publicaciones 100%
1990 29 35,36
2000 46 56,10
2010 7 8,53
Total 82 100

Fuente: (Pavetti et al., 2012, p. 15).

En una de las investigaciones de 2004, se realiz0 la caracterizacion de un nuevo gen
implicado en el Sindrome de Rett. El gen CDKLS5 esta vinculado con la variante atipica de
epilepsia precoz, permitiendo alcanzar el diagnostico genético entre un 3-10% de casos sin
diagnostico molecular (Weawing et al., 2004). CDKLS5 esta situado en el brazo corto del
cromosoma X (Xp22), y se encarga de codificar una protein-kinasa, implicada en la
migracién y maduracion de neuronas. Algunos de los avances experimentales plantean la
posibilidad de que este gen module la expresién de la proteina MECP2 y esté implicado en

vias metabdlicas comunes en ambos genes (Roche, 2013).

Es a partir de 2008 cuando se empieza a reconocer otro nuevo gen en el diagndstico

del Sindrome de Rett. Este gen es el Forkhead box G1 (FOXG1) y esta vinculado a la
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variante atipica-congénita de esta enfermedad rara. El gen FOXG1 esté situado en el brazo
del cromosoma 14 (14g12) y no esta relacionado con el cromosoma X. Es el encargado de
participar en la codificacion de una proteina que actla como factor represor de la
transcripcion molecular (Roche et al., 2011). Esta variante afecta al igual en nifios y nifias y
se manifiesta una microcefalia e hipotonia en los primeros afios. A través de la Figura 6, se
puede observar la prevalencia de los tres genes (MECP2, CDKL5 y FOXG1) involucrados en
el diagndstico de esta enfermedad rara, permitiendo aportar un diagnéstico molecular del
87% en torno al Sindrome y sus dos variantes, aproximadamente el 85% para la variante
tipica y el 15,5% para la atipica (Roche et al., 2011). Posteriormente, se ha demostrado la
prevalencia en el 10% de los sujetos de los genes CDKL5 y FOXGL1 en el diagnostico

molecular de la variante atipica (Roche, 2013).

Otro de los estudios ha permitido descubrir una nueva sefial epigenética en el ADN
(5hmC), comprobando que MECP2 es capaz de reconocerla y alterar la expresion de los

genes (Mellen et al., 2013).

El Hospital Sant Joan de Déu cuenta con un grupo de investigacion especializado en
el Sindrome de Rett, donde se estan llevando a cabo algunas de las investigaciones mas
novedosas. Entre 1999 y 2016, se analizaron genéticamente un total de 1577 pacientes que
habian sido diagnosticados con esta alteracion siguiendo los parametros clinicos habituales. A
partir de 2012, se planted la posibilidad de ampliar el grupo de pacientes con Sindrome de
Rett clasico y atipico, asi como personas que presentaban alteraciones similares a dicha
enfermedad rara (Vidal et al., 2017). A traves de la aplicacion de NGS (Next Generation
Sequency), la investigacion verifico que en el grupo NGS analizado el principal gen mutado
es el MECP2 (82% de todos los resultados positivos), seguido de los genes CDKL5 (6%) y
FOXGL1 (3%). Otra de las aportaciones del estudio fue el hallazgo de dos genes relacionados

con otros fenotipos, pese a manifestarse mutados con menos frecuencia. Otro de los nuevos
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genes estudiados (STXBP1) aparecia mutado en 8 e sujetos que habian manifestado
determinados sintomas: hipotonia, crisis epilépticas, regresion (periodo neonatal), contacto

ocular infrecuente y encefalopatia (Vidal et al., 2017).

Figura 6
Resumen del diagnostico molecular en las pacientes con Sindrome de Rett (1999 — 2014) del

Hospital Sant Joan de Déu

| Clinical diagnosis=463/1300 |

Classical Atypical
n=393 (84.5%) n=70 (15.5%)

Mutation detected: Mut. undetected Mut. undetected Mutation detected:
MECP2 n=335 (85.6%) n=58 (14.6%) n=34 (49%) MECP2 n=36(51%)
CDKL5 n=15{26%)
FOXG1 n=9(18%)

W

Molecular diagnosis n=402 (87%)

Fuente: (Armstrong, 2014).

Es en 2017 cuando Leonard, Cobb y Downs, publican un estudio que recopila 'y
valora las investigaciones y aportaciones que se han realizado en 50 afios sobre el Sindrome
de Rett (Clinical and biological progress over 50 years in Rett Syndrome). Cabe destacar, la
importancia del descubrimiento del gen, asi como el ciclo o fases que lo componen. Estos
puntos clave son (Leonard, Cobb y Downs, 2017, p. 38):

o En los primeros afios, el diagnostico se llevaba a cabo a través de criterios clinicos, al

desconocer la causa genética.



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 59

o Tras el descubrimiento de la implicacion del gen MECP2 en el Sindrome, se ha
podido relacionar o vincular la gravedad del cuadro clinico.

o Se han alcanzado aportaciones cientificas muy importantes que permiten conocer el
comportamiento de nuevos genes Yy factores implicados, asi como sintomatologia.
Estas aportaciones han significado una realidad debido a las colaboraciones
internacionales, asi como la creacion de diferentes bases de datos.

o Respecto a las etapas regresivas y la gravedad de los sintomas, se ha evolucionado en
la mejora de la calidad y esperanza de vida a partir de los recursos o terapias aplicadas
desde edad temprana. En consecuencia, algunas personas afectadas han alcanzado los
50-60 afios (Petazzi, 2014). En general, pocas personas alcanzan los 40 afios de vida y
el fallecimiento en algunos casos esta relacionado con: una muerte subita, una arritmia
cardiaca, convulsion no controlada o fuerte neumonia debido a las dificultades en las
funciones pulmonares a causa de la escoliosis y dificultades para tragar (Fuertes,
2013).

Finalmente, a traves de la Figura 7, se visualiza la recopilacion de aportaciones
cientificas y estudios mas relevantes sobre el Sindrome de Rett, desde 1966 cuando Andreas

Rett lo detect6 hasta el 2016.
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Figura 7

Eje cronoldgico sobre aportaciones clave y descubrimientos sobre el Sindrome de Rett

Publication of Establishment An update on

the Vienna of the clinically Publication of
AndreasRett's | | criteria, the first| | Australian Rett | | Identification of| | applicable Launch of the revised
original clinical | | clinical criteria | | Syndrome the genetic diagnostic criteria | | USRTT Natural | | diagnostic
description’ for RTT* Database®™ cause of RTT" in RTT is published® | | History Study™ | | criteria for RTT’

1966 1983

1985 1988

1993

1994

1999 2001

2002 2003

2004 2007

2010 2016

Joint French, Consensus Publication of First animal Establishment Reversal of RTT- | | Since 1966, around

Swedish and diagnostic Hagberg's models of RTT | | of InterRett, the | | like phenotypes | | 4,000 research papers

Portuguese criteria published | | variant model' | | become International is demanstrated | | on RTT have been

publication on Rett | | in the USA® available?* Rett Syndrome | | ina mouse published, and over 25

syndrome (RTT) in Phenotype model* clinical trials for RTT are

Annals of Neurology' Database™ completed, underway
or planned

Fuente: (Leonard, Cobb y Downs, 2017, p. 2).

Desde las distintas asociaciones y/o fundaciones relacionadas con esta patologia, y en
gran medida movidas por el interés de las familias, se realizan a lo largo del afio distintos
eventos con el objetivo de recaudar fondos destinados a la investigacion clinica. La busqueda
de una cura y de nuevos avances clinicos que permitan mejorar la calidad de vida de sus hijos
e hijas ante las numerosas alteraciones implicadas, generan en la familia la necesidad de
promover actividades que den solucion a estos aspectos a la vez que se da visibilidad a la

patologia.
1.4 Principales disfunciones asociadas al Sindrome de Rett e intervencion

En 2014 Monteiro et al., publican un estudio internacional con una muestra de 60
personas con Sindrome de Rett con el fin de conocer las habilidades funcionales enfocadas
como necesidades o factores de dependencia que implica esta alteracion. Para ello, se aplico
el Pediatric Evaluation of Disability Inventory mediante el cual reflejar las habilidades de
estas personas en tres areas: autocuidado, movilidad o funcion social. En el area de

autocuidado, se reflejaron las dificultades debido a la inferencia de la pérdida del uso de las
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manos (estereotipias). Tan sélo el 5% de la muestra pudo usar una cuchara, el 25% pudo
sostener un biberon y el 15% levant6 un vaso para beber, entre otros. En el &rea de movilidad,
el 13,5% de los items de esta area no se pudieron aplicar debido a las dificultades motoras.
Finalmente, en las actividades de funcién social, aproximadamente el 77% de los items no se
pudieron aplicar por las necesidades de apoyo para realizarlas. Algunas de las actividades que
recogen los items son: orientacion hacia la fuente sonora (alcanzada por el 100%), interés o
conciencia por otros (realizada por el 55% de la muestra) y reconocimiento del nombre
propio del familiar (realizada por el 47% de la muestra) (Monteiro et al., 2014).
Consecuentemente, todas estas dificultades generan una gran necesidad de cuidado y
dependencia diaria depositada en el sistema familiar con el que interactua la persona con
Sindrome de Rett. Asi mismo, las numerosas alteraciones y sintomas implicados, conllevan
numerosos tratamientos de distintos profesionales médicos, por lo que la familia hace frente a
numerosas gestiones y decisiones médicas sobre el desarrollo de su familiar (traducidos en

estrés parental e incertidumbre).

1.4.1 Trastornos digestivos

Las dificultades en la alimentacion en pacientes con Sindrome de Rett estan
vinculadas a acciones como chupar, tragar o masticar, relacionadas con la escasa movilidad
voluntaria de la lengua (media y posterior), lo que dificulta a su vez la entrada, transporte y
permanencia de comida en el interior de la boca (Prior et al., 2009). Asi mismo, sintomas
como la hiperventilacion, expulsion de saliva o aire tragado con distension abdominal,
agravan los procesos de alimentacion y nutricion. Esto lleva a plantear dificultades en la
alimentacion (malnutricion) a medida que se van manifestando alguno de los sintomas y
consecuentemente, desencadenan alteraciones en el crecimiento. En la Tabla 7 se pueden
observar algunos de los rasgos clinicos especificos sobre la alimentacidn que estan

implicados en el propio Sindrome.
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Tabla 7

Rasgos clinicos observados en el Sindrome de Rett y sus efectos en el estado nutricional

Rasgos clinicos

Sintomas nutricionales

Alteracion en la evolucién
del crecimiento

Etapa 1: Dificultad para subir de peso
Etapa 2: Pérdida de peso

Etapa 3: Ralentizacion del crecimiento lineal
(altura), mantenimiento de peso

Etapa 4: Pérdida de peso y estancamiento del
crecimiento

Déficit de energia 'y
nutrientes

Disminucion del peso y ralentizacion del crecimiento
lineal

Alteracion manipulativa

Regresion en las habilidades de autonomia
(alimentacion) y aumento en la dependencia hacia el
cuidado

Dificultad en la
masticacion/deglucion

Mayor riesgo de aspiracion

Exceso de salivacion

Riesgo de deshidratacion

Crisis convulsivas

Introduccidn a dietas, farmacos y nutrientes respecto
a las crisis

Escoliosis

Alteracion en la anatomia gastrointestinal

Fuente: (Rice, 2017, p. 233).

62

En casos donde aparentemente la ingesta es adecuada al no manifestar dificultades en

el procesamiento del alimento, no se garantiza una buena nutricion debido a las dificultades

del aparato gastrointestinal: absorcion de nutrientes, digestion o en el transporte controlado

de comida (boca-ano) (Rice, 2017).

Existen otros dos factores a tener en cuenta como desencadenantes de la malnutricién

(Temudo, 2010):
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o Estrefiimiento. Se manifiesta en el 85% de los casos con esta enfermedad rara.
o Irregularidades respiratorias. Las dificultades respiratorias causan hiperventilacion
intensa, riesgo de aspiracion e infeccion respiratoria.

En relacion con las dificultades digestivas y las consecuencias del bajo peso, en 2014
se publicé un estudio sobre la aparicion de la menstruacion en nifias y mujeres con Sindrome
de Rett (Killian et al., 2014). A través de una muestra de 47 personas estadounidense con esta
alteracion, se reflej6 una menarquia general tardia en el 50% de la muestra (13 afios de
media) y una menarquia muy tardia en el 19%. Estos resultados concluyeron que la aparicion
de la menstruacion se alcanza mas tarde en esta poblacién debido al indice de masa afectado

por los problemas gastrointestinales.

La participacion e intervencion coordinada por parte de un equipo de profesionales de
diversos ambitos y especialidades (multidisciplinar) como puede ser la logopedia, pediatria,
nutricion, fisioterapia y/o terapia ocupacional, van a potenciar la salud y bienestar de aspectos
relacionados con las dificultades en la ingesta de alimentos. A su vez, la identificacion precoz
va a permitir poner en marcha tratamientos individualizados que contribuyen a mejorar la
calidad de vida tanto a nivel digestivo como nutricional (Prior et al., 2009). En los casos
donde las terapias de profesionales especializados o aportes de sustancias no son suficientes
para hacer frente a la malnutricion, se recurre al uso de la sonda gastrica. Finalmente, cabe
mencionar dos investigaciones que reflejan como las dificultades en la ingesta de alimentos y
procesamiento de los mismos provocan gran preocupacion en las familias. En el estudio de
2005, se refleja como el 57% ha perdido la capacidad de comer y masticar por si sola debido
a las regresiones producidas en el Sindrome (Larsson, Lindstrom, y Witt, 2005).
Posteriormente, en el estudio de 2016, se refleja como las familias dan gran importancia a las
dificultades en la alimentacion de sus hijas, lo que lleva a plantear necesidades en la calidad

del vida del cuidador o cuidadora y de la persona con Sindrome de Rett (Killian et al., 2016).
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1.4.2 Afectacion en el &rea motora

El retraso en la adquisicion de la marcha o apraxia genera otras afectaciones como es
la espasticidad, inestabilidad de cadera y el excesivo aumento de la base de apoyo. A su vez,
se manifiestan alteraciones en la postura debido a los movimientos estereotipados de sacudida
o temblor (Fuentes et al., 2007). La ataxia troncal (descoordinacion de movimientos)
desencadena una distrofia muscular y escoliosis (80% de los casos); siendo esta Ultima,
rapida y agresiva antes de los 8 afios. La asimetria postural es una alteracion muy comdn en
este Sindrome en los miembros inferiores (Temudo, 2005). Como respuesta a la asimetria
postural (tras aplicar tratamiento de fisioterapia y ortopédia), se plantea la posibilidad de una
intervencidn quirargica posterior (Bonete et al., 2010) para mejorar y corregir parte de la
disfuncion postural mediante la intervencion quirurgica vertebral. El objetivo principal de la
cirugia vertebral es mantener un balance del tronco para continuar permitiendo la marcha y
facilitar una correcta sedestacion, junto con una mejoria de la capacidad respiratoria
reduciendo las infecciones graves del aparato respiratorio. A la hora de establecer un
consenso comun de intervencion postural (escoliosis) en el Sindrome de Rett, un grupo
internacional desarrollé un conjunto de pautas clinicas (Leonard, Cobb y Downs, 2017). El
consenso planteado por dicho grupo es monitorizar la columna de manera periodica y aplicar
una intervencion quirdrgica cuando el angulo de Cobb sea superior a 50 grados. Uno de los
estudios publicados sobre la intervencidn quirdrgica (Bonete et al., 2010) permitio reflejar
algunas de las conclusiones alcanzadas tras la intervencion quirargica de 11 pacientes que
sufrian esta alteracion. En la Figura 8, se refleja una de las radiografias que plasma la

curvatura en la columna vertebral desencadenada por la escoliosis.
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Figura 8
Desviaciones en la columna (angulo de Cobb) en pacientes con Sindrome de Rett provocados

por el desequilibrio y alteracién postural

Fuente: (Bonete et al., 2010, p. 12).

Los resultados permitieron reflejar que la intervencién quirdrgica corrige esa
escoliosis, mejorando la evolucion de las participantes de la muestra en el area motora. A
continuacion, se muestran los resultados obtenidos donde se puede apreciar la correccion
postural en funcidn de la curvatura o zona afectada. En relacion al &ngulo de Cobb, hubo un
65% de mejoria en este angulo tras la intervencion, y un 70% de mejoria en relacion al

desequilibrio.

Tabla 8

Resultados del seguimiento en pacientes que han sido operadas de escoliosis

Variantes Radiograficas

Preoperatorio Correccion %

Cobb (°) 75 65
Cifosis (°) 848 42
Desequilibrio (mm) 42 70
Oblicuidad Pélvica (°) 10 50

Fuente: (Bonete et al., 2010, p. 14).
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Otros de los rasgos significativos en el Sindrome de Rett es el conocido como “lavado
de manos”, que supone un movimiento estereotipado de las manos. Las estereotipias
manuales pueden manifestarse de dos modos (Temudo, 2005): movimientos simétricos con
ambas manos (aplaudir, frotar, golpear, retorcer o acercarlas a la boca) y movimientos
independientes (golpear con una y tocarse el pelo con la otra).

Consecuentemente, el aumento de la presién palmar provoca una falta de iniciativa y
dificultad a la hora de ejecutar tareas como la manipulacion de objetos, dejandolos caer
(Pizzamiglio et al., 2008; Asociacion Espafiola de Sindrome de Rett, 2010). Para reducir la
tension muscular palmar y en general del sistema motor, se plantea la posibilidad de aplicar
tratamientos en el medio acuatico supervisados por fisioterapeutas. La hidroterapia permite
reducir los movimientos estereotipados, al igual que mejorar su uso respecto a las habilidades
manipulativas. Igualmente, permite mejorar la intencion comunicativa e interaccion con el

entorno (Fuentes et al., 2007).

Del mismo modo, la salud ¢sea se ve afectada en relacion con las numerosas
alteraciones motoras. Este hecho se ha visto reflejado en una de las investigaciones llevadas a
cabo en el 2016 donde Meir Lotan evalué la baja salud ésea de personas con Sindrome de

Rett y como consecuencia el alto indice de fracturas que sufren (Jefferson et al., 2016).

Considerando los numerosos sintomas y afectaciones implicadas en el area motora, la
intervencidn se enfoca en que la relacion con el entorno no se vea alterada, planteando una
movilidad diaria e intervencidn por parte de profesionales de la rehabilitacion y fisioterapia.
A su vez, es necesario identificar los aspectos motores especificos de cara a la intervencion y
asesoramiento individual a nivel neurolégico, ortopédico y fisioterapéutico (Fuentes et al.,
2007). A través de la Tabla 9, se pueden observar algunos de los objetivos de intervencion en

un programa individual de un sujeto con Sindrome de Rett en relacion al area motora.
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Tabla 9

Obijetivos de intervencion en un sujeto con Sindrome de Rett

.. Sintomas en los que intervenir en el rea
Objetivos generales

motora
~ Crear un espacio de comunicacién y ~ Afectacion cognitiva
apoyo a la familia para experimentar ~ Alteraciones del tono muscular
evolucion en el tratamiento ~ Alteraciones ortopédicas

~ Potenciar o mejorar la comunicaciony | ~ Crisis convulsivas
autonomia a través de la estimulacion | ~  Deformidades de la columna vertebral

cognitiva y de la cadera, ataxia y apraxia

~ Mejorar las dificultades ~ Dificultades en la autonomia personal
gastrointestinales vinculadas a ~ Dificultades gastrointestinales,
afectaciones del rea motora respiratorias y ginecolégicas

~ Mejorar su calidad de vida ~  Estereotipias manuales

~ Potenciar y reducir el impacto de la ~  Fracturas 6seas

regresion en el area motora
~ Prevenir dificultades ortopédicas

~ Integracion sensorial alterada
~ lrritabilidad
Pie equino

i

Fuente: (Miangolarra, et al., 2003, p. 47).

Con todo ello, las graves necesidades planteadas en el area motora llevan a las
familias a dar gran prioridad a los tratamientos relacionados con esta area y buscar respuestas
a las dificultades motoras a través de posibles intervenciones quirdrgicas. La incertidumbre
sobre los resultados que puedan alcanzarse con estas intervenciones y el riesgo que estas
puedan presentar en sus familiares, generan en el sistema familia miedo y una continua
busqueda de opiniones y valoraciones por diferentes profesionales o a través de la
experiencia de otras familias relacionadas con esta enfermedad rara.

1.4.3 Epilepsia

Otro de los sintomas significativos que aparece en esta enfermedad rara es la

epilepsia. Generalmente aparece en los primeros 2-10 afios de edad, manifestandose con

distintos tipos de convulsiones. La causa principal de estas crisis se debe generalmente a la
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afectacion que existe del Sistema Nervioso Central (Asociacion Espafiola de Sindrome de
Rett (2010). Uno de los estudios publicados sobre la prevalencia de estas crisis en el
Sindrome de Rett (Nissenkorn et al., 2015) mostrd que el 68,1% de las participantes sufrian
epilepsia y un 32,6% estaban acompafiadas de convulsiones. Otro de los estudios encontro
que un 95% de la muestra de Suecia sufria dicha alteracion, mientras que la muestra
australiana reflejo un 81% con una media de inicio de 4 afios (Leonard, Cobb y Downs,

2017).

Recientemente, otra de las investigaciones situ6 la frecuencia de las crisis epilépticas
en un 75% de las participantes del estudio, sin determinar algun tipo de mutacion especifico
(Roche, 2013). La epilepsia es un sintoma representativo en la mayoria de los casos, pero los
electroencefalogramas no muestran actividad convulsiva significativa hasta aproximadamente
los 18 meses de edad. Por lo que se han dado ciertas dificultades para validar un diagnostico
de epilepsia ante la imposibilidad de aplicar un registro de convulsiones adecuado (Leonard,
Cobb y Downs, 2017). Existen diversos farmacos aungue ninguno es especifico para tratar las
crisis convulsivas del Sindrome de Rett, por lo que se escoge el tipo de farmaco en funcién de
los tipos e intensidad de las crisis epilépticas. El objetivo principal de estos farmacos es
controlar las crisis con los minimos efectos secundarios. Las dosis que se deben administrar
se calculan segun el peso de la nifia, nivel de absorcion y relacion con los otros farmacos que
pudiera estar tomando. A continuacién, se muestran algunos de los farmacos destinados a las

crisis epilépticas segun la Asociacidn Espafiola del Sindrome de Rett (Tabla 10).
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Tabla 10
Medicacion genérica para las crisis epilépticas en personas con Sindrome de Rett y sus

efectos

Principio activo Efectos adversos mas frecuentes

CARBAMAZEPINA . . S .
Vision doble o borrosa, ataxia, somnolencia, vértigo, nuseas.

Tegretol®

C!'ON.A ZEPAM Somnolencia, fatiga, agresividad e hiperactividad, mareos.
Rivotril®

CLORACEPATO

Nansius® Somnolencia, mareos, sedestacion, ataxia, confusion.
Tranxilium®

ETOSUXIMIDA Somnolencia, vdmitos, nduseas, anorexia, dolor de cabeza, hipo,
Zarontin® agitacion.

FENITOINA

Neosidantoina® Nistagmo, ataxia, nauseas, vomitos, hiperplasia, letargia,
Epanutin® movimientos andmalos, cambios cognitivos.

Sinergina®

GABAFENTINA Mareos, fatiga, somnolencia, ataxia, molestias gastrointestinales.
Neurotin®

Fuente: (Pagina oficial de la Asociacién Espafiola de Sindrome de Rett, 2020).

1.4.4  Suefio
En relacion a la actividad cerebral durante el proceso suefio-vigilia, se realizaron tres
estudios relacionados con dicha actividad en el Sindrome de Rett:

e Se ha constatado que en vigilia se produce una hipoxia acompafiada de una hiperapnea
compensatoria, mientras que en suefio el patron respiratorio era normal (Glaze et al.,
1987).

e Un estudio comparativo observd que el suefio REM, tanto en pacientes autistas como en
el Sindrome de Rett, sufre una disminucion progresiva a favor del suefio no REM. Esta
disminucidn progresiva se estabiliza en el caso del autismo, mientras que en el Sindrome

de Rett sigue progresando (Seri et al., 1999).
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e Otro estudio obtuvo hallazgos sobre la desaceleracion de la actividad cerebral, con una
diferenciacion clara del ciclo suefio-vigilia a partir de los 5 afios. A su vez, se considera la
disminucién de la fase REM. Algunas de las alteraciones electroencefaligréaficas

implicadas en el suefio de pacientes con Sindrome de Rett son (Abril et al., 2001):

l

Actividad cerebral baja.

13

Fuga del suefio REM hacia el no REM.

13

Hipoxia con hiperapnea compensatoria en el estado de vigilia.

1§

Se da una respiracidn aparentemente normal durante el suefio profundo.

En relacién con el suefio, el bruxismo es otro de los sintomas que suele estar presente
en la mayoria de personas con Sindrome de Rett. Se manifiesta con mayor intensidad durante
la vigilia y cesa durante el suefio. Algunos autores han llegado a considerar el bruxismo en
pacientes con Sindrome de Rett como una conducta de autolesion (Temudo, 2005). La salud
bucodental de pacientes con Sindrome de Rett se ve alterada y consecuentemente plantea la
necesidad de ser cuidada por profesionales. Esta realidad se reflejé gracias a la investigacion
llevada en 2013 por Fuertes, donde se llevo a cabo el analisis del desgaste bucodental que
sufren personas con Sindrome de Rett, tomando como referencia el nivel de erosion que

manifiestan en sus dentaduras.

1.5 Nuevas terapias aplicadas al Sindrome de Rett

En el ambito de la neuropediatria, se ha pasado de un enfoque centrado en el
diagndstico como algo prioritario a un enfoque donde los tratamientos tienen gran
importancia. Este hecho se debe a que, en general, establecer diagnosticos clinicos
actualmente es una tarea mas sencilla gracias a los avances logrados en la medicina en

enfermedades relacionadas con el cerebro (Garcia, 2017).
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Actualmente no existen suficientes estudios que permitan conocer la implicacion y
cambios que aportan las nuevas terapias multidisciplinares que se estan aplicando a personas
con Sindrome de Rett, pero si se han podido conocer algunas de estas terapias y su
adaptacion a las necesidades de sujetos con esta afectacion. La mayoria de dichos
tratamientos parten de la idea de que, a pesar de ser una patologia degenerativa y de no tener
cura farmacoldgica definitiva, se pueden conseguir mejoras a nivel fisico, cognitivo y social
(Ibafez, 2013). En el presente apartado, se hace una aproximacién a algunas de las terapias
que se han ido incorporando al tratamiento que reciben sujetos con Sindrome de Rett

(musicoterapia o estimulacién sensorial, entre otras).

1.5.1 Terapia farmacologica

Partiendo de la idea de estar ante un Sindrome con base genética identificada, los
tratamientos farmacologicos no pueden ofrecer una cura definitiva para corregir la afectacion
genética. Como se ha comentado en el apartado de Epilepsia, en la mayoria de las personas
con Sindrome de Rett se emplean farmacos genéricos de tipo antiepilépticos que permiten
controlar las crisis epilépticas que presentan. Poniendo el foco de atencion en el
funcionamiento del Sindrome, se han planteado algunas investigaciones en laboratorios con
el fin de experimentar sobre los efectos de distintos farmacos en relacion al gen MECP2 o

bien a nivel neurocerebral como se muestra en la Tabla 11.
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Principales farmacos analizados en funcion de los efectos sobre el Sindrome de Rett

Estudio

Ejecucion

Fase en la
que se
aplica

Investigador o

investigadora

Ventajas

Limitaciones

TERAPIAS DIRIGIDAS A MECP2"

Posible exceso
de gen MECP2,
siendo

Se introduce < Gail, Mendel,  Algunos o
= , perjudicial. La
un gen = Cabb, Gray, sintomas .
. . S terapia debe ser
TERAPIA GENICA  MECP2 sin o Kaspar, muestra
L a .. penetrante en el
mutacion en @ Eubanks y reversibi- cerebro
las células & Rous lidad y
alcanzar un gran
namero de
células
Posible
2 Philipot, Roth gigtrazis\llznde otros
Probabilidad ks y Magnuson ones en el
ACTIVACIONDEL dequeseden = £ X
MECP2 EN EL distintos % Bedalov y L2 terania deb.e
CROMOSOMA X mecanismos § Bartolomé ser enEtrante en
INACTIVO para cada © P
= . el cerebroy
compuesto = Lee, Jaenisch,
® Green alcanzar un gran
namero de
células
L as dosis Disminucién de
o la severidad de
los sintomas, sin
generan .
. poder eliminar la
riesgo de L ,
L mutacion. Sélo
Introduccién s Huppke y exceso de funcionarfa en
FARMACOS de farmacos = Baasov MECP2 UtACiones
TRANSCRIPTORES para g aleatorias (aprox
DE GENES transcribir © Neul, Schanen prox.
MECP2 i Napper /3 de las
- y Napp mutaciones
MECP?2).
Escasos

resultados en
otras patologias

“ Todos los estudios planteados tienen el objetivo de abordar la causa del Sindrome de tal forma que tenga el
potencial de atenuar los sintomas en profundidad.
Fuente: (Pagina web oficial de la Asociacion Espafiola de Sindrome de Rett, 2017).
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La realidad ha demostrado que los farmacos pueden producir beneficios y ayudar en
la evolucion de diferentes alteraciones del desarrollo. Sin embargo, la puesta en marcha de
terapias complementarias plantea la posibilidad de experimentar avances y progreso en las
diferentes areas del desarrollo, asi como en la calidad de vida de la persona afectada y su

entorno.

1.5.2 Musicoterapia

En la actualidad, existe en Suecia un centro de terapia musical de personas con
Sindrome de Rett (RettCenter), donde se estan realizando investigaciones que permitan
mostrar los beneficios de la terapia musical en personas con esta alteracion. Una de las
investigaciones del RettCenter permitié evaluar las respuestas de personas con Sindrome de
Rett ante estimulos musicales o sonoros (Bergstrom-lsacson et al., 2014) y asi evidenciar los
aportes enriquecedores que supone esta terapia musical en personas con alguna afectacion.
Tras valorar los resultados de la investigacion, el RettCenter concluyé que la mdsica puede
ayudar a pacientes y familiares para trabajar la preocupacion y ansiedad a consecuencia del
Sindrome (Asociacion Catalana del Sindrome de Rett, 2016). Igualmente, en 2019 se publica
una investigacion sobre las aportaciones de la musicoterapia en personas con Sindrome de
Rett y sus familiares (Ming et al., 2019). El estudio reflejé que las personas con Sindrome de
Rett mejoraban significativamente su capacidad de comprension, uso de las manos, menor
frecuencia de epilepsia, patrones de respiracion correctos, lenguaje verbal y no verbal, asi
como la calidad en la interaccion social. Por su parte, las familias mejoraron los niveles de
estrés tras la aplicacion del programa o actividad musical con sus familiares. Con todo ello,
es fundamental considerar las ventajas que ofrece la terapia musical (Iglesias, 2013;
Bergstrom-Isacson et al., 2014; Ming et al., 2019):

o Mejorar la comunicacién creando un espacio de interaccion con el terapeuta.

o Integrar en la sesidn distintos materiales sonoros.
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o Facilitar la transicion a la calma en los cambios en las actividades a lo largo de la
sesion.

Los beneficios de la musica se combinan con los de integracion sensorial (sonidos,
tacto, movimientos vestibulares, etc.), afiadiendo a su vez aspectos propioceptivos (sensacion
de calma, esquema corporal, respiracion, etc.). Algunos de los objetivos que se plantean en
musicoterapia con sujetos con Sindrome de Rett son favorecer el desarrollo de las
capacidades expresivas y comunicativas, creando un medio para conectar con la familia y el

entorno.

1.5.3  Estimulacién en aulas multisensoriales (integracion sensorial)

La estimulacion multisensorial es un método de intervencion mediante el cual se
pueden trabajar los canales sensoriales afectados. Mediante esta terapia, el sujeto se ve
expuesto a una gran variedad de diferentes estimulos (visuales, sonoros, vestibulares, etc.),

mejorando las capacidades propioceptivas.

Como mencionan Etchepareborda, Abad y Pina (2003), la estimulacion sensorial se
refiere a la entrada de informacidn (procedente del entorno) al sistema nervioso del sujeto a
través de los sentidos para elaborar sensaciones y percepciones singulares. Esta actividad
permite al sujeto sumergirse en un mundo de sensaciones que le permiten “despertar” y
“reaccionar” a la estimulacion que recibe procedente del entorno. A su vez, le permite
integrar la informacidn sensorial que recibe y llegar a experimentar la sensacion de placer

(Ortiz, 2015).

Son cada vez mas los Centros de Atencion Temprana, Centros de Educacién Especial
o de rehabilitacidn, que incluyen entre sus instalaciones aulas de estimulacion sensorial. Estas
aulas estan formadas por una serie de materiales y recursos disefiados para trabajar los

estimulos visuales, auditivos, tactiles o del movimiento, mediante las sesiones dirigidas por
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profesionales especializados en terapias de estimulacion sensorial. Las aulas multisensoriales
no tienen un modelo estandarizado, por lo que pueden tener una organizacion o ubicacion de
los recursos de manera diferente (Figura 9). Sin embargo, deben asegurar una sensacién de
relajacion para una correcta intervencion. Es primordial considerar los estimulos que estaran
presentes (color del aula, ubicacidn de los materiales, intensidad de las luces, olores, etc.),
para mejorar el desarrollo, calidad de vida y bienestar de las personas (Berrezueta, Cajamarca

e Idrovo, 2015).

Figura 9

Materiales y recursos que se pueden encontrar en salas multisensoriales

Columpios: permiten trabajar los
movimientos de balanceo y
rotacion (estimulacioén vestibular).

Candn de luces de colores, fibras
Opticas o luz negra. Permiten
trabajar la estimulacion visual a
través de los colores iluminados
en la sala o bien las fibras de luz.

Cama de agua: permite trabajar la
sensacion que produce el
movimiento del cuerpo
proyectado sobre una superficie
que contiene agua.

Fuente: (Elaboracion propia).
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Existen investigaciones que han reflejado las respuestas generadas a traves de la
estimulacion recibida en aulas multisensoriales. Estas respuestas responden a: movimientos
motores y expresiones faciales relajadas (disminucidn de estereotipias), mejora en el estado
emocional, disminucién de los problemas conductuales, aumento de la intencion

comunicativa, mayor frecuencia en conductas adaptativas, etc. (Rodriguez y Camps, 2010).

154 Tratamiento miofuncional

Considerando el punto de vista de la intervencidn logopédica, resulta primordial para
el desarrollo aplicar la terapia miofuncional en personas afectadas por el Sindrome de Rett.
La terapia miofuncional comprende un conjunto de procedimientos y técnicas utilizadas con
el fin de obtener la correccion del desequilibrio muscular orofacial. A su vez, se encarga de
prevenir, valorar, diagnosticar y corregir las disfunciones que pueden interferir; tanto en la
produccidn del habla, asi como las dificultades de alimentacion (Figura 10) desde el
nacimiento hasta la vejez (Bartuilli, Cabrera y Perifian, 2010). Este tipo de terapia permite
corregir las alteraciones funcionales del sistema estomatognatico, el cual esta compuesto por
estructuras 6seas de cabeza, cara, cuello, musculos y espacios organicos. Todos estos
elementos, estan coordinados por el sistema nervioso central y periférico, y llevan a cabo las

siguientes funciones:
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Figura 10

Funciones del Sistema estomatognatico consideradas en la terapia miofuncional

- ~ 4 ALIMENTACION N - \
*Inspiracion- *Habla:
espiracion i articulacion del
Tos *Succion lenguaje
Estornudo -Degluu_qn *\/oz: disfonias

+Salivacion hipertonicas e
) *Masticacion hipotonicas
N RESPIRACION [ \ < \ <
FONACION

Fuente: (Elaboracion propia a partir de Mangudo, 2015, p. 22).
Segun Aragoén (2013), los objetivos que se pretenden conseguir con la terapia

miofuncional son:

o Asegurar un adecuado tono muscular a nivel orofacial.

o Mejorar el patrén de deglucion.

o Mejorar la postura corporal y patrones de movimiento adecuados.

o Reducir la tension para facilitar la adecuada respiracion (patrones de soplo y entrada
de aire).

15,5 Sistemas alternativos de comunicaciéon a través de las nuevas

tecnologias

Las nuevas tecnologias estadn cambiando continuamente en el dia a dia, lo que implica
cambios constantes en la sociedad. Son numerosos los avances que se han producido a la hora
de desarrollar nuevas herramientas tecnoldgicas que nos ayudan dando respuesta a nuestras
necesidades. Dentro del contexto de la discapacidad, la tecnologia no se ha olvidado de este

colectivo, lo que ha llevado a disefiar recursos adaptados a las necesidades de la persona. Un
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ejemplo de ello ha sido el desarrollo de nuevos dispositivos adaptados como el raton
manejado por la mirada o la cabeza. En el caso del Sindrome de Rett, se ha disefiado y puesto
en marcha una herramienta que permite mejorar y facilitar la interaccion y comunicacion, a
través de una pantalla de ordenador controlada mediante la mirada. Este hecho es
fundamental en el caso del Sindrome de Rett, ya que permite establecer un sistema
alternativo de comunicacion facilitando la interaccion con el entorno, reduciendo la fatiga y

mejorando la comodidad a la hora de comunicarse.

Personas con Sindrome de Rett muestra una gran capacidad de respuestas al entorno
mediante gestos o con la mirada (contacto ocular) pese a la ausencia o dificultad para la
emision de lenguaje. En 2015, se publicd una investigacion que permitié reflejar (Salomao et
al.): la buena capacidad de fijacion a estimulos visuales, la gran intencion comunicativa,
comodidad y atencion en situaciones sociales y nivel de comprension significativamente
superior al de la expresion. Esta capacidad ha sido considerada como fuente de comunicacion
a la hora de disefiar técnicas alternativas que permiten aplicar estrategias comunicativas
adaptadas a sus posibilidades, reforzando las relaciones emocionales y comunicativas con sus
familiares y el entorno. Estas estrategias comunicativas adaptadas han considerado las
dificultades en la articulacion del lenguaje (planificacion de los movimientos necesarios)
debido a la apraxia verbal propia del Sindrome. Adicionalmente, la capacidad de comunicarse
a través de lengua de signos u otro lenguaje corporal se ve impedido por la falta de uso
voluntario de la mano, por lo que la persona con Sindrome de Rett experimenta una constante
de frustracion al verse incapaz de expresar o manifestar deseos y peticiones (Menezes y
Moura, 2003). Consecuentemente, la incapacidad de lenguaje en el Sindrome de Rett plantea

ciertas dificultades para evaluar su capacidad cognitiva a través de escalas de inteligencia.

Desde la Asociacion Espafiola de Sindrome de Rett, se esta llevando a cabo una

prueba piloto donde se esta analizando la calidad de las interacciones de personas con
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Sindrome de Rett mediante una herramienta de comunicacion alternativa conocida como
Irisbond. Esta herramienta (Irisbond) es un comunicador interactivo que se controla a través
del rastreo visual, facilitando la interaccion de la persona con su entorno (Irisbond, 2018). A
su vez, supone un elemento de apoyo para interactuar con diferentes dispositivos como
tablets, ordenadores o portatiles a través de un dispositivo que registra el rastreo de la mirada.
Irisbond permite que la persona con Sindrome de Rett sea capaz de: comunicarse a traves de
una pantalla (Figura 11) mediante la fijacion de imégenes o pictogramas, interactuar con

juegos o navegar por Internet.

Figura 11

Herramienta de comunicacion alternativa: Irisbond duo adaptado para tablet

L [0}

Teclados

Fuente: (Irisbond, 2018).

Previamente al uso de esta herramienta en una persona con Sindrome de Rett, se
deben evaluar las competencias comunicativas y adaptarlas al Irisbond. Un ejemplo de ello es
elegir qué opcion de clic es mas conveniente para la persona en funcion de sus capacidades,
si mediante pestafieo 0 mediante fijacion de la mirada. La terapeuta Sol Solis (la fabrica de
las palabras) esta llevando a cabo terapias en personas con Sindrome de Rett en Espafia,

ensefiando estrategias para emplear el comunicador en la vida diaria y asi mejorar sus
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estrategias comunicativas. Algunas de las estrategias que mejoran la comunicacion de

personas con esta enfermedad rara son (Solis, 2018):

o Mostrar atencion ante cualquier intencién comunicativa.

o Favorecer entornos estructurados para que haya intencion comunicativa.

o Estar sentado a su altura y estar frente a frente.

o Pronunciar claramente las palabras y adaptarlas a nuestro lenguaje cotidiano.
o Dejarle experimentar para comprender y después comunicar.

o Esperar a que tome la iniciativa.

. Generar estrategias gestuales y sonoras.

o Emplear pictogramas dentro del comunicador.

Otra de las herramientas que se estan aplicando en personas con Sindrome de Rett es
Gaze Viewer, un software que permite grabar todos los movimientos de interaccion con la
pantalla. De esta manera, se puede evaluar la interaccion con usuarios con los que no es
posible establecer un feedback verbal. Los estudios que se estan realizando sobre la
interaccion de personas con Sindrome Rett con la mirada, plantean como objetivo determinar
si personas con Rett pueden responder intencionalmente, observando y comparando sus

actuaciones gracias al eye tracking.

La aplicacion de este tipo de recursos se hace de forma gradual siguiendo la curva de
aprendizaje. Al comienzo se plantea trabajar con la herramienta fuera de la silla presentando
objetos de estimulacion sensorial que motivan al sujeto. Después se plantea la exploracion de
objetos con el fin de conocer su interés e interaccion con el medio. Paso a paso, se va
introduciendo la proyeccion de esos estimulos y objetos de interés, en una pantalla de
ordenador con la calibracion de la mirada con el fin de ir trabajando el seguimiento de la
mirada a través de la pantalla. Es importante ensefiar y entrenar la mirada mediante un

método causa-efecto con el fin de que el sujeto comprenda que la mirada produce un efecto.
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De esta forma se consigue pasar de un control del estimulo a un elemento de comunicacion.
Cada persona presenta unas caracteristicas propias, por lo que se deben adaptar los intereses y
necesidades que plantean (Irisbond, 2018). Este tipo de comunicadores ayudan a crear una
interaccion con el entorno, y mejorar su calidad de vida al darles la oportunidad de manifestar
sus deseos o ideas. Es importante que se realice un ajuste en el ritmo de aprendizaje y nivel
para que la persona emplee el comunicador de forma progresiva a sus posibilidades (respetar
tiempos de espera o ajustar el rastreo visual). En relacion a los beneficios o ventajas que
aportan estas tecnologias se encuentra (Barrero, 2017; Solis, 2018):

o Diagnosticar la existencia de patrones de fijacion, busqueda y rastreo visual de

personas con Sindrome de Rett (saber como y donde miran).

o Aprender a través de juegos.

o Llevar a cabo un aprendizaje gradual y adaptado.

o Dar respuesta a los intereses de la persona.

o Conocer los tiempos de respuesta y la capacidad comprensiva del lenguaje.

o Conocer un feedback no verbal tras presentar un estimulo.

o Desarrollar una interaccion consciente con el entorno y desarrollar competencias

comunicativas a través de la mirada.

Otra alternativa que se ha planteado en ausencia de nuevas tecnologias, ha sido el
panel de comunicacion. Este panel esta constituido por pictograma o imagenes de objetos y
personas que participan y son representativos en la vida diaria de la persona. A través de este
recurso la persona genera gran cantidad de informacion a su entorno. Como afirma Navarro
et al., (2010) esta herramienta plantea una serie de beneficios con nifias con Sindrome de Rett

mediante el uso de un panel de comunicacion:
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o Se da cobertura a una de las necesidades fundamentales de las personas afectadas:
comunicarse e interactuar con su entorno (familiar y social) o conocer sus
deseos/peticiones.

o Reducir el sentimiento de frustracion generado por las necesidades motoras y
cognitivas.

Estas nuevas herramientas alternativas de comunicacion suponen una gran aportacion
en el nacleo familiar ya que permiten mejorar la calidad comunicativa con la persona
afectada. Las personas encargadas del cuidado diario y familiares de personas con Sindrome
de Rett encuentran a través de estos recursos, la posibilidad de conocer mejor las preferencias
y deseos de su familiar, mejorar la relacion afectiva y de pertenencia al aumentar la cantidad
y calidad de interacciones, y con todo ello, reducir la incertidumbre o distanciamiento ante la
imposibilidad de establecer una comunicacion verbal.

A modo de resumen y cierre, ante los numerosos tratamientos para hacer frente a las
necesidades del desarrollo (sintomatologia) e intentar reducir el impacto de las fases
regresivas de esta patologia, la familia hace frente a una busqueda constante de informacion,
valoracion y opiniones médicas y experiencia de otras familias en la misma situacion, con el
fin de mejorar la calidad de vida de su familiar. A lo largo de este primer capitulo se ha
abordado con exactitud los elementos (caracteristicas, sintomas, diagndstico, prevalencia,
etc.) que envuelven a esta patologia, con el fin de comprender las necesidades que implica y
el grado de dependencia que se genera en torno al cuidado. Adicionalmente, permite ofrecer
una vision especifica del Sindrome de Rett a través de los estudios realizados hasta el
momento, estableciendo un acercamiento con la patologia, las necesidades e impacto que se

genera en el sistema familiar.
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2.1 Abordaje del contexto familiar

En este segundo capitulo, se realiza un abordaje sobre los numerosos elementos que
configuran y envuelven al sistema familiar, constituyendo el entorno fundamental donde
nace, crece y se desarrolla la persona. Antes de comenzar a profundizar sobre su
funcionamiento y caracteristicas, se hace una aproximacién a algunas de las diferentes
definiciones que se encuentran sobre un concepto, que a simple vista parece sencillo, pero
que ha experimentado cierta complejidad a causa de los diferentes cambios y
transformaciones politicas, economicas y culturales de las diferentes sociedades. Al plantear
una investigacion que evalua el impacto de un acontecimiento en la familia, es de vital

importancia conocer como se define y como queda representada en la sociedad.

2.1.1 Aproximacion al concepto de familia y sus caracteristicas

La familia ha demostrado una gran capacidad para adaptarse a los cambios y
acontecimientos que han surgido en la sociedad hasta dia de hoy. Esta adaptacion se ha visto
reflejada en la composicion, tamafo, organizacion y roles que han ido cambiando y
ajustandose a las nuevas necesidades de la familia en la sociedad. Una de las definiciones
comunmente aceptadas en la actualidad es la que presentan Rodrigo y Palacios (2009) donde
conciben a la familia como la unién de personas, siendo el contexto en el que se desarrollan
gran parte de la vida, y donde comparten un proyecto vital de existencia comun que se quiere
duradero. En este contexto se generan fuertes sentimientos de pertenencia donde existe un
compromiso personal ente sus miembros y se establecen intensas relaciones de dependencia y
reciprocidad. Lejos de esta definicion, la Real Academia Espafiola concibe un concepto de
familia en funcidn al espacio fisico que comparten sus miembros y la relacion afectiva que

les vincula, sin hacer mencién a los sentimientos de pertenencia, reciprocidad o proyecto de
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vida comun: la familia es un “grupo de personas emparentadas entre si que viven juntas”

(2020).

Otras de las definiciones, reflejan la importancia que tiene la familia como elemento
activo y participativo en la sociedad. Un ejemplo de ello, es la definicion de Cristobal, que
define a la familia como una organizacion bésica de la sociedad y del Estado, a la vez que
una institucion juridica regulada por la legislacion (2014). Teniendo en cuenta el conjunto de
relaciones que implica la familia dentro de la sociedad, se puede considerar igualmente a la
familia como una realidad compleja que genera una serie de relaciones (sociales,
generacionales, parentales, afectivas), constituyendo una construccion social e historica
(Lopez, 2005). En virtud de ello, la familia es una institucion social, compleja,
multidimensional y, donde la persona genera una estructura social sobre la que influye y por
la que se ve influida (Elizalde, 2013). Desde edad temprana, la familia es el primer espacio de
socializacion, impulsando el desarrollo del lenguaje, de la actividad motora y perceptiva del
menor. En este contexto, se construyen los primeros vinculos socioemocionales de los que
dependera el desarrollo del menor (Arrebilaga, 2012). Con todo ello, la familia actia como
elemento primordial para introducir al sujeto en la sociedad, generando adicionalmente su

propia institucion social a traves de la redes de interacciones creadas.

Por otra parte, se aborda un concepto de familia que enfatiza la relacion o vinculo de
sus miembros para generar un sistema de ayuda y cuidado reciproco, pese a la inexistencia de
lazos de sangre (Confederacion Espafiola de Organizaciones a favor de Personas con
Discapacidad [FEAPS], 2008). Por lo que sugiere que la familia queda entendida como
cualquier combinacion de dos o mas personas unidas por lazos de consentimiento mutuo,
nacimiento y/o adopcién/acogida, donde juntas asumen responsabilidades (socializacién,

cuidado, produccién y consumo, etc.).
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Analizando las diferentes definiciones de familia que se han expuesto, caben destacar
tres elementos comunes que hacen referencia a cada una de ellas, representados en la Figura

12.

Figura 12

Elementos que configuran las relacionales generacionales en la familia

SENTIMIENTO DE
PERTENENCIA

EL VINCULO RECIPROCIDAD Y
AFECTIVO DEPENDENCIA

Fuente: (Elaboracién propia a partir de Perpifian, 2009).

Sentimiento de pertenencia: dentro del nacleo familiar existe generalmente un fuerte
sentido de pertenencia al propio nucleo. Esto lleva a sus miembros a identificarse entre si 'y
buscar caracteristicas similares que les definan y diferencien de otros. A su vez, destacar la
existencia de espacios de encuentro o costumbres consolidadas que permiten reunir a los

miembros de la familia.

Vinculo afectivo: este vinculo es fundamental tanto en la infancia como en la edad
adulta, ya que permite al sujeto desarrollar y construir su propia identidad. El vinculo afectivo
junto con el apego, son sentimientos positivos asociados de forma estable con alguien que

engloban un componente emocional, conductual y cognitivo.

Reciprocidad y dependencia: compromiso personal donde unos dependen de otros.

Dentro del nacleo familiar, cualquier cambio en uno de sus miembros va a tener una



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 89

repercusion sobre los otros. Un ejemplo de ello es la dependencia afectiva desde el perfil

fraternal, maternal, paternal, conyugal v filial.

A la hora de establecer algunas caracteristicas proximas y comunes a los diferentes
tipos de familia que existen en la actualidad, se parte de la idea de que cada familia es
diferente y Unica. Las complejas relaciones, vinculos y funciones, hacen que cada familia sea
reconocida y definida por una serie de caracteristicas que la diferencian. A continuacion, se
muestran algunas de las caracteristicas de la familia mas representativas en funcion de
criterios como estructura, historia, necesidades, estilo educativo, sistema de atribuciones,

expectativas 0 emociones.
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Figura 13

Caracteristicas generales de las familias
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Fuente: (Elaboracion propia a partir de Perpifian, 2009).

Considerando la aparicion de una alteracion del desarrollo como es el Sindrome de

Rett, se generan una serie de peculiaridades en las caracteristicas familiares. Un ejemplo de

ello, es en el sistema de atribuciones donde las necesidades del desarrollo o alteraciones van a
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ir guiando en cada momento el calendario evolutivo y los tipos de intervenciones en el sujeto
y su contexto. Por su parte, las expectativas familiares se ven gravemente modificadas ante la
Ilegada de la discapacidad (ruptura/modificacion del hijo o hija idealizado), quedando
ajustadas a las necesidades del cuidado o dependencia que van apareciendo en funcion de la
alteracion con la que conviven. Con todo ello, emerge la necesidad de reajuste de la
composicion familiar (estructura), abordaje de distintas emociones (impacto) y necesidades a

las que dar respuesta (busqueda de apoyos).

2.1.2 Funciones del sistema familiar

Las funciones de la familia vertebran al sistema familiar que conforman a través de su
organizacion y estructura. La pluralidad en torno a la concepcion de familia provoca cierta
dificultad para acordar en la literatura cientifica algunas de las funciones. Autores como
Hetherington y Darke (revision Maganto, 1993), defienden que las funciones de la familia
quedan resumidas en dos: amor y autoridad. Ambas funciones se interrelacionan y
complementan mutuamente siendo basicas y deben ser satisfactorias por y para todos los
miembros de la familia. La autoridad y el amor ejercidos por los padres y madres hacia los
hijos e hijas no son reversibles por parte de éstos en el mismo grado, ya que las brechas
generacionales marcan notables diferencias entre las distintas personas que forman el sistema
familiar. Lejos de estas dos funciones y considerando las nuevas relaciones familiares, se
consideran las funciones que hacen referencia a las necesidades humanas basicas, tanto
individuales como colectivas, de las personas que integran la unidad familiar. Segun
Perpifian, a la hora de categorizar las funciones de las familias, se establecen tres grupos de

macrofunciones que las identifican y agrupan (2009):

e Asegurar la supervivencia, el sano crecimiento y la socializacién. La familia tiene

el papel de satisfacer las necesidades primarias de cada uno de sus miembros, lo que
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la sitia en el punto mas alto de la estructura social. En relacion a la funcion de
socializacion, supone la aproximacion del sujeto a la realidad social en base a su
experiencia y perspectiva social adquirida en el entorno familiar. Esta perspectiva o
construccion de la realidad social, supone una funcién de gran importancia ya que
permite al sujeto adquirir la capacidad de relacionarse con otras personas, del mismo
modo que se adapta a las exigencias sociales marcadas por factores externos. Desde
una vision global, la socializacién culmina con la insercién de la persona en un grupo
para hacerse miembro activo dentro de la sociedad en la que convive, cooperando en
el proceso de personalizacion del yo (Cano Mufioz, 2015).

e Aportar un clima afectivo y de apoyo estable. Esta funcién permite tener un punto
de referencia psicologico y un esquema de valores para superar situaciones criticas
por alguno de sus miembros, estando relacionada con las necesidades basicas de las
personas (afectivas y sociales). El clima va a ser fundamental a la hora de establecer
una relacion afectiva sana y equilibrada donde el sujeto puede experimentar y generar
estrategias de comunicacion.

e Aportar la estimulacion para optimizar las capacidades de sus miembros. Esta
funcion esta relacionada con la posibilidad de generar situaciones de aprendizaje y dar
respuesta asi a las necesidades terciarias (exploracion, estimulacion sensorial,

aprendizaje o autocontrol).

Sin embargo, dentro del ndcleo familiar se pueden encontrar diferentes funciones
dependiendo de la perspectiva que se utilice. Desde la perspectiva de hijos e hijas, la familia
es un contexto de desarrollo y socializacion. En cambio, desde la perspectiva de los padres y
madres, la familia supone un contexto de realizacion personal ligado a la adultez humana y
posteriores etapas de la vida. Desde estas dos perspectivas, surgen cuatro funciones a destacar

en el ndcleo familiar (Rodrigo y Palacios, 2009):
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1)

2)

3)

4)
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Construir un escenario donde se desarrollan personas adultas con una determinada
autoestima y sentido de si mismo (identidad); donde a su vez, se experimenta un cierto
nivel de bienestar psicoldgico y equilibrio frente a conflictos y situaciones estresantes.
Este bienestar va a depender en gran medida de la calidad en las relaciones de apego que
las personas adultas hayan experimentado en la nifiez.

Crear un escenario de aprendizaje para afrontar retos, asumir responsabilidades y
compromisos ya que la familia es un lugar donde se encuentran multitudes de
oportunidades para madurar y desarrollar recursos personales. Generalmente, la familia
permite dar a conocer a la persona las expectativas que se tienen sobre si mismo y
proporciona asi una fuente motivacional para afrontar su futuro. La familia ofrece la
oportunidad de aprender las normas establecidas socialmente ante diferentes situaciones.
A su vez, es el escenario idoneo para conocer los diferentes roles sociales, asumir
responsabilidades o compromisos que orientan a los adultos hacia un plan de realizacion
y proyectos en el medio social (Cano, 2015).

Favorecer un escenario de encuentro intergeneracional donde se establece un puente de
conexion entre el pasado (generacion abuelos y abuelas) y futuro (generacion de hijos e
hijas). Dos de los elementos claves que permiten la union y comunicacion entre las tres
generaciones son el afecto y valores compartidos.

Crear una red de apoyo social para afrontar las diversas transiciones vitales como adultos.
Pese a que la familia es un nucleo que puede generar problemas y conflictos, también

constituye un elemento de apoyo ante dificultades.

Existe otra forma de definir y delimitar cuéles son las funciones de la familia, desde el

punto de vista socioeconémico, politico o etnogréafico entre otros. Esta agrupacion de

funciones, asigna un papel o responsabilidad a la familia, en funcién de un determinado

factor de la sociedad (Martinez, 2012).
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o Punto de vista psicosocial. La familia es considerada como una institucion bésica de
crianza y socializacion de la infancia. Tiene la responsabilidad de dotar la primera
identidad individual y social, garantizando el bienestar y proteccion del menor. En
este contexto, el sujeto construye un conocimiento social a partir del analisis y
categorizacion sobre la forma de actuar y comunicar de los demas, y las creencias,
deseos y metas propias; que le va a permitir guiarse y actuar dentro y fuera del
contexto familiar (Rodrigo y Palacios, 2009).

o Punto de vista socioeconémico. La familia dentro de este criterio estaria considerada
como una unidad de produccion y reproduccion social.

o Punto de vista antropoldgico, social y juridico. Cuando una persona nace, queda
inscrita en un sistema de parentesco. Este sistema de parentesco anteriormente era
caracterizado por relaciones de alianza, filiacion y afinidad dentro de un ambiente
patriarcal.

o Punto de vista macrosociolégico y microsociologico. La familia tiene la funcion de
reproducir desigualdades, ya que cada persona interactta con diferentes clases
sociales, estilos de vida, roles de género y edad a través de su familia.

o Punto de vista sociopolitico. La familia es considerada una institucion regulada por
leyes entorno a las relaciones de parentesco, derechos y obligaciones de sus miembros
(politicas familiares y de infancia).

o Punto de vista etnografico. La familia aporta diversidad de criterios y abordajes de la
organizacion de la vida social del sujeto. Para conocer esta diversidad, es importante
focalizar el analisis en las situaciones y condiciones de vida de las familias, asi como

sus necesidades.

Por ultimo, cabe destacar las funciones basicas de la familia segin los autores Fantova

(2002), Torino (2003), y Pourtois y Desmet (a través de la revision de Martinez, Alvarez y
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Fernandez, 2009), donde dichas funciones se relacionan con las necesidades a las que dan

respuesta, como se puede observar a través de la Tabla 12.

Tabla 12

Funciones de las familias

Pourtois y Desmet Paradigma

. de las Doce Necesidades
(Fantova, 2002) (Torino, 2003) (Martinez, Alvarez y

Fernandez, 2009)

e Funcion de e Necesidades afectivas
cuidado, (afiliacién)
socializacién y ¢ Necesidades cognitivas

e Generar recursos ., .,
. proteccion (realizacion)
econdmicos . ) )
. . Crear un espacio o Necesidades sociales
e Asegurar la integridad . . .
e . afectivo y (autonomia social)
fisica de sus miembros . )
i . educativo e Necesidades de valores

e Crear un espacio afectivo ., ) ,

Generar oportunidades de Funcion (ideologia)
[ ]

. p dizai reproductora
socializacién y aprendizaje )
yap | Ocio

e Creencias

religiosas

Fuente: (Elaboracion propia a partir de Fantova, 2002; Torino, 2003; Martinez, Alvarez y Fernandez, 2009).

Considerando la convivencia con la diversidad funcional, la familia experimenta
cierta presion por cubrir cada una de las funciones mencionadas, priorizando las funciones de
cuidado generadas debido al grado de dependencia. Un ejemplo de ello, es en la funcion de
aportar estimulacion diaria en la mejora de la capacidad del sujeto a la vez que se cubre la
necesidad de generar un clima de afecto estable para reducir el impacto de la discapacidad en
la familia. Con ello, la familia se ve ante la necesidad de participar activamente en
actividades que permitan reducir la afectacion de la discapacidad de su familiar, mejorando la
calidad de vida en su conjunto. Consecuentemente, la familia otorga gran importancia a los

tratamientos diarios para dar esta respuesta a esta funcion.



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 96

2.1.3 Medidas de apoyo a la familia en Espafia

Teniendo en cuenta las numerosas funciones que aborda el sistema familiar, las
politicas sociales publicas han considerado este hecho de cara a dar respuesta de manera
legitima. Para ello, se han puesto en marcha acciones para la mejora de la proteccion familiar,
como es el Real Decreto de Ley (RDL 6/2019, de 1 de marzo) o El Plan Integral de Apoyo a
la Familia (2001-2004 y 2015-2017), que contienen medidas para: avanzar en la efectiva
conciliacion de la vida familiar y laboral, mejorar la calidad de vida familiar, garantizar el
relevo generacional y prestar apoyo a las familias en situacion de riesgo social y otras
situaciones especiales (Andrés, 2011). El Plan Integral de Apoyo a la Familia (2015-2017),
también conocido como PIAF, es un programa de ambito nacional y de desarrollo

interministerial que establece los siguientes objetivos:

Asegurar la cohesion social apoyando a las familias.

o Potenciar la solidaridad intergeneracional.
o Mejorar la calidad de vida familiar.
o Ofrecer apoyo y recursos a familias en riesgo social o en situacion especial.

En relacion a las medidas que establece dicho Plan Integral de Apoyo a las Familias,

se encuentran algunas de ellas en la Tabla 13.
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Tabla 13

Medidas establecidas en el Plan Integral de Apoyo a la Familia 2015-2017

e Colectivos familiares que requieren atencion prioritaria:
familias numerosas, familias monoparentales y familias con
personas con discapacidad. Revision de la Ley de proteccion a
las familias numerosas. Creacion de un grupo de trabajo
acerca de la proteccion de las familias monoparentales

e Medidas especificas dirigidas a familias con enfermos graves,
familias con mayores, familias LGTB, familias inmigrantes,
familias de empleados espafioles en el servicio exterior o
madres reclusas o ex reclusas con menores

Apoyo a la

maternidad, e Medidas de prevencion, apoyo e intervencion con familiar
paternidad y que sufren conflictividad familiar (orientacion, mediacion
entorno familiar, puntos de encuentro) o violencia (de género,
favorable para maltrato infantil)

Promover iniciativas sociales de apoyo a mujeres
embarazadas y madres en situacion de vulnerabilidad o riesgo
social.

la vida familiar

e Generar programas de promocion y educacion para la salud
sexual adaptada a los distintos niveles educativos, asi como
acciones dirigidas a la prevencion de embarazos no deseados

e Aumentar las cuantias de las pensiones de jubilacion,
incapacidad permanente y viudedad para madres que hayan
tenido 2 0 mas hijos (complemento progresivo)

Politica familiar Mejorar el conocimiento sobre las familias: estudios,

(coordinacion, estadisticas, encuestas (Observatorio de la Familia)
cooperacion y e Mejorar la coordinacion y cooperacion interadministrativa, y
transversalidad) la participacion social en materia de apoyo a las familias

e Apoyo educativo, formacidn, voluntariado e inclusién social

e Coordinar centros educativos, servicios sociales y tercer
sector para prevenir y combatir el absentismo escolar

e Crear una guia y un protocolo de buenas préacticas para
apoyar, mejorar y evaluar la intervencion profesional con las
familias

e Impulsar la realizacién de programas sociales de educacion
familiar y crianza saludable y positiva de los hijos e hijas

Paternidad y
maternidad
positiva

Fuente: (Plan Integral de Apoyo a la Familia, 2015, p. 8-13).
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Entre las prioridades de las politicas sociales de apoyo a la familia, estan el
reconocimiento legal y social de la diversidad de los modelos familiares, atencion a las
personas en situacion de dependencia y sus familias, las politicas de igualdad y género y
conciliacion de vida familiar y laboral, y el apoyo a colectivos con necesidades especificas.
Sin embargo, estas politicas familiares no han sido suficientes para hacer frente a las
numerosas funciones y exigencias que se generan en el cuidado de un hijo o hija, asi como las
dificultades de conciliacion laboral, lo que ha llevado a Espafa a ser el pais que menos
prestaciones sociales concede (25,6%), en comparacion con la media europea (27,8% del
PIB) (Setién, 2015). Un ejemplo de las dificultades que no encuentran respuesta a través de
las politicas familiares es a la hora de acceder al mercado laboral o conciliar la vida
profesional en el caso de familiares que estan a cargo de una persona dependiente y deben
hacer frente a numerosas necesidades econémicas, como es el caso del Sindrome de Rett.
Ante estas dificultades, muchos familiares deciden renunciar a su actividad profesional,
asumiendo mayores dificultades econdmicas (coste de terapias y adaptaciones en la vida
diaria) pero encontrando el tiempo suficiente diario para dedicarlo a la atencion y cuidado de

su familiar.
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Figura 14

Comparativa entre Espafia y la media europea ante ayudas econémicas para la conciliacion

familiar

ESPANA
Familias con ayuda: 11%
Valor ayuda (euro/mes): 24,25 (euro/mes)
Ayuda a hijos/as > 18 afios: 0%

—

EUROPA
Familias con ayuda: 83%
Valor ayuda (euro/mes): 100 (euros/mes)
Ayuda a hijos/as > 18 afios: 78,5%

Fuente: (Instituto de Politica Familiar, 2018).

2.2 Ciclo de vida y afrontamiento familiar

Una vez conocidas las caracteristicas y funciones que engloban a la familia, se
introduce a continuacion un concepto fundamental (ciclo de vida familiar) dirigido a los
cambios que surgen en este contexto. Para comprender el ciclo de vida familiar, es importante
considerar a la familia como un sistema en continuo cambio y adaptacion; unas veces por
cambios propios del ciclo vital y otras, por cambios provocados a causa de circunstancias
excepcionales como el diagnostico de una enfermedad rara (Sindrome de Rett). Algunos
autores como Minuchin, contempla que la familia se desarrolla en el transcurso de cuatro
etapas a lo largo de las cuales el sistema familiar sufre variaciones. Los periodos de
desarrollo pueden provocar transformaciones al sistema y un salto a una etapa nueva y mas
compleja. Las etapas que configuran el ciclo de vida segin Minuchin son (Montalvo,

Espinosa y Arrendolo, 2013):

o Formacion de la pareja.
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o La pareja con hijos o hijas menores.
o La familia con hijos o hijas en edad escolar y/o adolescentes.
o La familia con hijos o hijas adultos.

Estas etapas giran principalmente en torno al concepto y transcurso de la maternidad y
paternidad, siendo un acontecimiento que desencadena un desequilibrio y conflicto como
parte del ciclo vital familiar, ya que hay un cambio de roles, nuevas exigencias a las que
deben hacer frente (Tabla 14) y diferentes puntos de vista o concepciones sobre la educacién
y cuidado. En relacidn a este Gltimo aspecto, pese a que existe una tendencia de reproduccion
de los patrones culturales y sociales sobre qué es ser madre 0 padre, ambos progenitores dan

significados personales e individuales sobre qué es para ellos la maternidad y/o paternidad.
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Tabla 14

Tareas evolutivas desde la infancia y significativas en la paternidad y maternidad

Periodo evolutivo Retos mas destacados a alcanzar

Primera infancia

Adquisicion del lenguaje oral

Autoconcepto

Descubrimiento y exploracién del mundo fisico y social
Inicio de la autonomia conductual

Interiorizacién de normas

Regulacion fisiologica y emocional

Vinculo de apego

Segunda infancia

Aparicion de nuevas conductas sociales

Comprension de los roles sociales

Identidad de género

Mejora en la autorregulacion

Nuevas relaciones de apego y afectivas con sus iguales

Etapa escolar

Asimilacion del funcionamiento del mundo social
Nuevas relaciones con iguales

Autonomia social y personal

Adaptacion plena a la escuela

Internalizacion de normas de conducta

Fuente: (Rodrigo, et al., 2008, p. 32).
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La llegada de un nuevo miembro a la familia, puede ser también considerado como un

motivo de consolidacidn, estabilidad y culminacion de las relaciones de pareja. Los lazos

emocionales que se crean con el cuidado y contacto con el bebé, asi como el sentido de

cohesion familiar y valor social, provocan que se afronte este proceso con ilusion y se

refuerce la union entre la pareja. En situaciones donde el desarrollo del bebé se ve alterado

por alguna patologia, se generan grandes necesidades basicas que cubrir, lo que puede

plantear altos indices de estrés parental, depresidn o ansiedad ante estas necesidades no

previstas o concebidas previamente. Asi mismo, la ruptura de la imagen del hijo o hija

idealizado agrava la asimilacion de los nuevos roles y exigencias de la paternidad y

maternidad provocando una crisis no prevista. Por tal razon, los diferentes apoyos sociales y
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familiares van a ser primordiales para hacer frente a dicha tarea con mayor fuerza 'y
seguridad. Considerando el apoyo social, este es definido como un proceso por el cual los
recursos sociales permiten satisfacer necesidades instrumentales y expresivas en situaciones
de crisis de la vida cotidiana (Rodrigo et al., 2008). Para crear una red de apoyo social, se
establece previamente una serie de vinculos con varias personas a través de un proceso
constructivo que no cesa. En su conjunto, se crea una red de relaciones sociales con

diferentes grados de afinidad que permiten establecer o no un vinculo.

Las nuevas concepciones de familia y los cambios en la sociedad, han dado lugar al
planteamiento de nuevas etapas o configuraciones en el ciclo de vida familiar (Semenova,

Zapata y Messager, 2015):

1. Cambios en la duracion del ciclo vital familiar, desde que se constituye hasta que se
extingue, como consecuencia del generalizado alargamiento de la vida o cambio en la
duracion de las fases. Por ejemplo, la fase del nido vacio se ha visto pospuesta debido
a las dificultades para acceder a una vivienda o la tardia insercién laboral de jovenes.

2. Cambio en el calendario de la nupcialidad.

3. Nuevos cambios en las pautas de reproduccién y fecundidad: menor nimero de
descendientes, uso de técnicas reproductivas, conocimiento y uso creciente de
anticonceptivos.

4. Las relaciones internas de la familia han ido progresivamente cambiando en funcion
de los cambios sociales.

5. Las pautas de conflicto y desintegracion familiar han experimentado variaciones
sustanciales. El conflicto familiar esta menos inhibido por lo que es reconocido, y se
ha dado paso a su institucionalizacion (en vez de a su ocultacion y represion). Esto se

manifiesta, por un lado, en el creciente nimero de divorcios, aunque también, de
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forma mas dramaética, en la visibilidad social de la violencia de género (Sanchez y

Bote, 2008).

El paso por las diferentes etapas del ciclo vital genera una serie de cambios en los
roles y reglas que sustentan a la familia, ya que toda crisis invita a un cambio para conseguir
una nueva homeostasis (equilibrio). En el caso de que la familia experimente un
estancamiento en alguna de las etapas, puede llevar a la disfuncionalidad de la propia familia.
Las diferentes etapas que puede atravesar conlleva una serie de estresores o crisis que pueden
ser normativas (formacion de la pareja) o no normativas (pérdida de un familiar o enfermedad
temprana de uno de los cdnyuges). Las crisis 0 estresores se dan cuando se requiere un
cambio en las normas, comunicacion o reglas que sustentan a la familia. Cuando no se
maneja adecuadamente estos reajustes, la familia puede experimentar cierta disfuncion, por lo
que es fundamental que exista una comunicacion fluida y existan comportamientos flexibles
entre los miembros para conservar la integridad familiar. Ante una crisis aparentemente
evolutiva como parte del ciclo vital (normativa), la familia experimenta el logro de los
objetivos y tareas de cada una de las etapas, facilitando su consolidacion o cohesion. Por el
contrario, las crisis no normativas pueden generar disfunciones que alteran el funcionamiento
normal de la familia y, por tanto, el transito de una etapa a otra. Igualmente, la familia debe
sortear las dificultades producto de las presiones sociales que pueden facilitar o dificultar el
paso entre las diferentes etapas, en funcion de su capacidad de adaptacion y resiliencia. Las
diferentes crisis que puede abordar una familia en su transcurso evolutivo, pueden tener como

causa (Bottaro, 2009):

o Enfermedades prolongadas debido a que un miembro de la familia no puede seguir
cumpliendo sus funciones y roles en el sistema familiar, otros miembros asumen su
rol, sumandose también a las tareas de cuidado.

o Pérdida de trabajo o cambio en el estatus socioeconémico.
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o Discapacidad: este es uno de los puntos en los que se basa la investigacion y que da
respuesta a las dificultades y necesidades que experimenta la familia cuando la
diversidad funcional aparece manifestada en enfermedad rara en uno de los hijos o
hijas. Posteriormente, en el Capitulo 111 (La familia y el Sindrome de Rett en el &mbito
de la diversidad funcional) se refleja y analiza cémo la familia afronta una nueva
realidad, generando una serie de cambios en su funcionamiento y relacion entre sus
miembros. A su vez, experimentan una serie de etapas emocionales para poder

afrontar esta nueva realidad.

o Migraciones.
o Ruptura en la relacion de pareja.
o Fallecimiento.

2.2.1 Nuevas relaciones y tipos de familia

Las nuevas y diferentes concepciones sobre familia, maternidad y paternidad, han
dado lugar a nuevas perspectivas sobre la relacion entre familiares dentro del hogar. Un
ejemplo de ello, se refleja en la relacion de igualdad y autonomia que se tiende a establecer
entre los dos conyuges lo que ha supuesto la toma de decisiones en comun dentro del nicleo
familiar. El acceso de la mujer al mundo laboral, le ha permitido ganar autoridad y libertad,
dando lugar a un reparto de tareas, responsabilidades y cambio de roles dentro del nucleo
familiar. En relacién al proceso de crianza y educacién de los hijos e hijas, se van formando
relaciones interpersonales basadas en un compromiso y una implicacién emocional, que
culmina con la creacion de un clima afectivo y emocional, que va a ser determinante en
funcion del enfogue de la maternidad y paternidad configurado en el sistema familiar. Dentro
de ese clima, se considera a su vez, un espacio fisico y emocional donde cada integrante

asume la capacidad de expresar sus sentimientos y pensamientos a través de la comunicacion.



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 105

Los modelos de disciplina adoptados en las familias, son actualmente menos
autoritarios y buscan la negociacién de las reglas entre los miembros de la familia, con el fin
de crear un clima familiar positivo (Romero, 2004). En relacion a las nuevas estrategias de
socializacidn (conductas que valoran como apropiadas y deseables en sus hijos e hijas)
(Figura 15), los padres y madres afrontan procesos de tomas de decisiones, enfrentamientos o
tensiones, que van a depender en gran medida del nivel de comunicacion, bienestar con la

relacion de pareja o sentimientos mutuos.
Figura 15

Constructo multidimensional de los nuevos estilos de socializacion

TONO EMOCIONAL Y COMUNICACION
(aceptacién/rechazo, calor/frialdad, afecto/hostilidad,
proximidad/distanciamiento)

CONDUCTAS DE CONTROL DE LA
CONDUCTA DEL HIJO O HIJA

(autonomia/control, flexibilidad/rigidez,
permisividad/restrictividad)

Fuente: (Elaboracién propia a partir de Rodrigo y Palacios, 2009).

Englobando los cambios en las relaciones familiares y los distintos abordajes en torno
al concepto de familia, se ha dado paso a nuevos tipos de familias que forman parte en la
sociedad actual incluyendo a familias que conviven con una enfermedad rara como es el

Sindrome de Rett:
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o Familia nuclear: formada por la pareja de origen y los hijos e hijas del matrimonio.
Tiende a identificarse como una familia donde todos comparten un espacio fisico y
patrimonios comunes, adoptando un compromiso familiar. Es la unidad familiar con
mayor presencia hoy en dia en la sociedad occidental. Actualmente, este tipo de
familia continda reduciéndose a consecuencia de la disminucidn del nimero de hijos e
hijas concebidos en la pareja, que lleva a algunos autores a hablar de “familia nuclear
reducida” (Cano Mufioz, 2015).

o Familia homosexual u homoparental: esta constituida por personas con
orientaciones sexuales hacia personas de su mismo sexo. Esta modalidad de familia
viene ligada tras la aprobacion en Espafia en 2005 de la ley de matrimonios de
personas del mismo sexo (Ley 13/ 2005, de 29 de julio).

o Familia monoparental: Puede surgir por propia iniciativa o bien en consecuencia del
fallecimiento o divorcio (ambos conyuges). Esta forma de familia ha aumentado su
presencia en la sociedad significativamente. Esta constituida por el padre o madre
conviviendo al menos con un hijo o hija menor de 18 afios. La situacion de
monoparentalidad no es homogénea por lo que es importante no generalizar respecto a
riesgos o consecuencias que puede tener esta forma de convivencia. Algunas de las
causas de monoparentalidad son:
~ Respecto al nacimiento: padres o madres solteros.
~ Respecto a la relacion matrimonial: abandono de la familia, separacion de hecho o

legal del matrimonio, divorcio, viudedad o anulacion del matrimonio.
~ En funcion de situaciones sociales: hospitalizacion, emigracion o parejas viviendo

en ciudades diferentes.
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Tabla 15

mantenido representada entre los valores 1.740 y 1.937 (nimero de hogares),

107

En relacion a su representacion en Espafia, entre los afios 2014-2018 se ha

mostrando mayor representatividad en el afio 2016 con 1.937 hogares (Tabla 15).

Evolucidn de los hogares en Espafia del 2014 al 2018 en relacion a su tamafio

Afo Unipersonal Monoparental Sin hijos 1hijo 2 hijos 3rc]>ijr2:s
2018 4.705 1.864 3.915 2.954 2.785 589
2017 4.663 1.907 3.890 2922 2.783 583
2016 4.611 1.937 3.867 2.891 2.777 564
2015 4.563 1.827 3.926 2.925 2.785 578
2014 4.480 1.740 3.962 2.954 2.785 855

Fuente: (INE, 2019).

Familias reconstruidas: surgen por la union de personas que proceden de un grupo
familiar anterior (reunificacion de dos unidades familiares), pasando a formar una
nueva familia con el compafiero o compariera sentimental actual. Las unidades
familiares reunificadas pueden tener como origen familias monoparentales y pueden
plantear ciertas dificultades en cuanto a la hora de abordar la paternidad y/o
maternidad de hijos e hijas ajenos a la nueva union. Algunos autores sefialan la
existencia de un coste emocional para los hijos e hijas al no participar activamente
en la toma de decisiones en torno a la reconstruccion familiar (Cano Mufioz, 2015).
En la Union Europea es el tercer grupo mas frecuente detras de la familia nuclear y
monoparental (Martinez, Alvarez y Fernandez, 2009).

Familia extensa: parientes colaterales pertenecientes a distintas generaciones
(abuelos-abuelas, tios-tias, sobrinos-sobrinas, nietos-nietas, etc.). Tradicionalmente,
han experimentado mas difusion en las sociedades occidentales, dando mayor

protagonismo a las familiares nucleares.
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o Familia adoptiva: es aquella en la que la paternidad y maternidad queda establecida
por vinculos legales, afectivos y no bioldgicos. La situacion de adopcion puede ser
permanente o transitoria, en este Ultimo caso se utiliza el término de acogimiento
familiar. Dentro de este grupo se hace referencia a la familia sustitutoria, donde la
familia acoge a un menor de forma transitoria debido a alguna circunstancia de su
ambiente familiar de origen, que lo hace inadecuado para su desarrollo personal

(Cano Muiioz, 2015).

2.3 Abordaje de teorias y modelos sobre la dinamica familiar

A la hora de estudiar y analizar a la familia, se han establecido diferentes enfoques en
cuanto a su concepcion, lo que ha dado lugar a distintas definiciones como se ha podido
comprobar en el primer apartado de este capitulo. La variedad de enfoques por distintos
autores se ha plasmado en las teorias y modelos acerca de la familia que se han desarrollado a
lo largo de los afios. En este apartado, se dan a conocer por un lado algunas de las teorias mas
representativas sobre el abordaje de la familia, asi como dos de los modelos mas
caracteristicos que explican el funcionamiento familiar enfocado al objeto de estudio

(Sindrome de Rett y familia).

2.3.1 Teorias sobre la familia

La familia supone una dindmica muy compleja para analizar, debido a los numerosos
elementos que interacttan dentro y fuera de ella. Las diferentes teorias que se han
desarrollado sobre la familia han aportado distintas visiones sobre el funcionamiento,
estructura, comunicacion y relaciones que se establecen entre las personas que constituyen el

ndcleo familiar.
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Las primeras teorias que se plantearon en torno al estudio de las familias estaban
enfocadas en el analisis del individuo (conducta y personalidad) como sujeto del contexto en
el que convive. Sin embargo, poco a poco han ido apareciendo nuevas teorias que analizan la
interaccion del sujeto con el entorno, ofreciendo mayor interés y estableciendo un punto de
analisis en las relaciones familiares como elemento primario y prioritario en el desarrollo
personal. Este cambio de perspectiva comienza a indagar en las interacciones que se
producen con el sujeto y otros elementos (amistad, entorno, trabajo, sociedad, familiares,
etc.). A través de la Tabla 16, se refleja como cada grupo de autores ha ido perfilando
distintas funciones y caracteristicas de la familia, incorporando los cambios sociales del

momento en todas ellas.
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Tabla 16

Teorias y caracteristicas de la familia
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Teoria Caracteristicas Autores
- . . i - Blumer
Q » Familia como unidad de personalidades en interaccion
= . ) Herbert-Mead
N o + Familias como grupos sociales Ritzer
CZ> % « Aprendizaje de significados de comunicacion entre los BUIQUESS
SEe) miembros J
O m . . . Thomas
é S -+ Interacciones a partir de normas y expectativas Kuhn
w o compartidas
= e - . : Cheal
p  Socializacion y formacion de la identidad
< Waller
+ Familia como unidad social integrada Simmel
g « Distribucion desigual del poder en la familia Spencer
uDJ E « Tres areas a considerar: Hobbes
< (:) 1. Conflictos entre unidades familiares Sprey
o = 2. Conflictos entre unidades familiares y otras Farrington y
L1 8 entidades institucionales o de organizacion Chertok
3. Conflictos entre institucion familiar y otras Weber
estructuras de la sociedad Bateson
« Individuo como objeto de estudio para comprender la
familia
» Familia como grupo social continuo que genera Dokerty
e grup que g Klein y White
W o recompensas : :
o> . ., . .. Lewis y Spanier
« < * Satisfaccion conyugal relacionada positivamente con la Sabatelli y
\?_D: E:) relacion diadica (atraccion, fortaleza del vinculo) y Kelle
L LH_J negativamente en los costes de relacion (tensiones y y
= = . Adams
= conflictos) .
o . . Smith
» Relacion asimétrica que consiste en desequilibrios en la
distribucién del poder y en la toma de decisiones
Broderick
Mattessich y Hill
- 3 x Cambios en el ciclo vital familiar Burr
&) 5 < + Familia como grupo de individuos organizado a través  Rodgers
é 8:1 — de normas sociales Olson
8 3:) <§( * Integra dimensiones temporales e histdricas Carmichael
|— LéJ "« Importancia del contexto social Duvall
Aldous

Rapport
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« Relacion con las dos teorias anteriores

"  Totalidad de la familia mas que el individuo dentro del  Bertalanffy
< sistema (relacion entre miembros) Smith
E « Familia como sistema jerarquico compuesto por Broderick
<'Z) « subsistemas (paterno-filial, marital, etc.) Minuchin
g 5(:  Familia como sistema con limites que definen al Cox y Paley
C_ID 0 sistema y marca el punto de contacto con su entorno Whitchurh
uDJ <§E » Responde a tres cuestiones: Constantine
< & 1. Comprension de procesos familiares Gottman
o (comunicacion, funcionamiento, conflicto, Mishler y
‘|U_3 integracion) Waxler

2. Relacion del sistema con otros sistemas Raush

3. Cambios en otros sistemas
y + Contexto social que influye en la vida familiar Bronfenbrenner
LIDJ C_,D « Familia como ecosistema: grupo que interactia consu  Kenneth
< 5' entorno (individuo-ambiente) Bubolz
[0}  « Bronfenbrenner: desarrollo de la persona sistemas: Sontag
3 (<,f) microsistema, mesosistema, exosistema y Andrews
8 '-'DJ macrosistema Garbarino
-  Familias con distinto origen y forma Smith

Fuente: (Martinez Pérez, 2012, p. 24-26).

En relacion a la perspectiva de analisis del contexto familiar, se han planteado

distintas metodologias de investigacion para realizar diferentes aproximaciones a dicho

contexto. Como se muestra en la Tabla 17, los cambios en el enfoque o teorias sobre la

familia han ido afiadiendo métodos de investigacion mas complejos para abordar informacion

mas concreta.
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Tabla 17

Evolucion cronoldgica de los marcos tedricos y méetodos de investigacion sobre familias

. , . Método de
Periodo Teoria familiar ) .,
investigacion
Interaccionismo o
1918-1929 . ] Cualitativo
Simbolismo
Estructural .
1930-1945 . . Cuantitativo
Funcionalismo
. - Longitudinales,
Teoria del Desarrollo Familiar . .,
1946-1960 o . . . simulacion y
Contribuciones de la Psicologia evolutiva . -
experimentacion
Teoria de Sistemas
Teoria del Conflicto Social
Teoria de Los Recursos e Intercambio ..
Teoria Ecolégica Humana Aplicaciones del
19601980 770 gl N Analisis de
ersrfec iva 6-1 o largo de la v_| a 5 Covarianza
Teorias surgidas de la Terapia Familiar
Contribuciones Psicologia Conductual
Cognitiva y Social
Teoria de la Comunicacion ;
. .. Métodos
Teorias Feministas
. , ., emergentes:
. Contribuciones: teorias de la Comprension .
A partir de . . procedimientos
de Raza-Etnicidad-Familias .
1980 Cross-seccionales

Fenomenologia, Etnometodologia y
Discurso Familiar
Perspectivas Biosociales

Analisis del
cambio

Fuente: (Martinez, Alvarez y Fernandez, 2009, p. 7).

Los métodos de investigacion sobre la familia han ido incorporando mayor

complejidad en el anlisis y correlacion de variables para plantear una mayor objetividad en

la argumentacidn de las conclusiones alcanzadas. El avance en el conocimiento de nuevas

técnicas estadisticas de analisis ha ido perfilando la complejidad en el estudio de la familia,

ofreciendo nuevas fuentes de conocimiento actualizado y aportando nuevas teorias y

modelos. Considerando la evolucién de los métodos de analisis y evaluacion del contexto

familiar, se plantea y configura el disefio de la metodologia de la presente investigacion para

112
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abordar un analisis complejo sobre el sistema familiar en funcion de una realidad concreta
(convivencia e impacto de una enfermedad rara como es el Sindrome de Rett).

Finalmente, se desarrollan a continuacion dos teorias que aportan un enfoque
ecoldgico-sistémico que ha ayudado a resaltar el papel de las familias como sistema abierto e
influenciable. Estas dos teorias son: Teoria General de Sistemas y Teoria Ecoldgica. La
aparicion de una enfermedad rara como es el Sindrome de Rett genera un impacto emocional
en la familia que s6lo podria ser explicado si se concibe una perspectiva de familia como
conjunto de interacciones entre sus miembros y no como elementos aislados y estaticos. Por
lo que la aparicién de la diversidad no sélo implica un impacto en el sujeto traducido en
alteraciones o sintomatologia, sino que el sistema familiar se reajusta o configura ante una
nueva realidad, generando una serie de necesidades (econdémicas, emocionales, fisicas,
laborales, etc.) a las que hacer frente y buscar respuesta. A su vez, estas teorias permiten
valorar la influencia de grupos o entornos sociales con los que interactta la familia y generan

influencia sobre esta (redes de apoyo).

2.3.2 Teoria General de Sistemas

a) Definicion y caracteristicas

Es en 1968 cuando Bertalanffy formuld la Teoria General de Sistemas (TGS) con el
fin de dar una explicacion a los principios sobre la organizacion de muchos fenémenos, tanto
naturales como ecolégicos, medioambientales, sociales, pedagdgicos, psicoldgicos o
tecnoldgicos. La familia es considerada por la Teoria General de Sistemas como un grupo
natural que genera unas pautas de interaccién entre sus miembros a lo largo del tiempo. Estas
pautas constituyen y dirigen la estructura familiar y funcionamiento familiar. Asi mismo,

delimitan sus conductas y tipos de interacciones (Minuchin y Fishman, 2004). Del mismo
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modo, Casas plantea que el sistema familiar supone un grupo de personas que interacttan

como un todo funcional vinculados a sistemas reciprocos mas amplios (S.F).

A partir del enfoque sistémico, los estudios sobre la familia se basan, no tanto en los
rasgos de personalidad de sus miembros como caracteristicas estables; sino mas bien en el
conocimiento de la familia como un grupo con una identidad propia y como escenario en el
que tienen lugar un amplio entramado de relaciones. En su globalidad, el funcionamiento
fisico, social y emocional de cada uno de los miembros de una familia es interdependiente ya
que los cambios en una parte del sistema repercuten en otras partes del mismo. Debido a esta
globalidad, los problemas surgidos en el nicleo familiar, dejan de ser considerados como
algo que se produce y evoluciona de forma lineal, pasando a ser considerados en su
dimension interactiva. Esta teoria ha ido evolucionando al incorporar elementos de otras
teorias como son: teorias psicologicas (Constructivismo), el psicoanalisis, el modelo
Cognitivo Comportamental, la Teoria de Aprendizaje Social o la Psicologia del Desarrollo;
dejando de manifiesto la flexibilidad y la capacidad integradora del modelo. En la actualidad,
este modelo supone un nuevo paradigma para la ciencia dentro del estudio de los diferentes

modelos en la psicologia familiar.

La Teoria General de Sistemas proporciona una herramienta conceptual y
metodologica para analizar las transformaciones de la familia en la sociedad actual o los
problemas que afectan a esta institucién. Aunque se reconozcan los miembros individuales de
la familia, estos cohesionan para formar una unidad familiar cuya globalidad (sistema) es
mayor que la suma de sus partes (subsistemas). Por ello se estudian los individuos y grupos
en sus relaciones horizontales (grupos de iguales) y verticales (relaciones con superiores o
inferiores). A través de dicha Teoria se reconocen los siguientes cinco subsistemas

principales dentro de la unidad familiar (FEAPS, 2008):
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Subsistema individual: incorpora los determinantes personales e historicos del
individuo, junto con las interacciones especificas con sus iguales (la persona influye sobre

otras personas a través de las interacciones generadas).

Subsistema conyugal: esta formado por dos personas que conforman una familia.
Cada una de ellas incorpora sus propias reglas y costumbres (aprendidas en su anterior ntcleo
familiar), que tienden a conciliarse para establecer un consenso estable con el paso del

tiempo.

Subsistema parental: este subsistema es el encargado de la crianza de los principios
de socializacion del menor y da comienzo tras el nacimiento. Generalmente, esta constituido
por ambos, padres y madres, pero puede incluir otros miembros extrafamiliares como
abuelos, tios, etc. Supone la reorganizacion y redistribucion de las funciones de ambos

progenitores.

Subsistema fraternal: este subsistema es de gran importancia al ser el primer grupo
de iguales en el que los nifios y nifias participan, ya que estd compuesto por los hermanos y
hermanas. Es en este subsistema donde los primogénitos crean vinculos de apego entre ellos e
interactlan a través del juego. El orden y las circunstancias de nacimiento inciden en la forma
de aproximarse y establecer relacion entre ellos o ellas. Un ejemplo de ello, es la diferencia
de interaccion entre hermanos y hermanas con poca diferencia de edad, frente aquellos con
mayor diferencia. Asi mismo, hermanos y hermanas favorecen las actividades implicadas en
el proceso de desarrollo psicolégico como es la imitacion o el juego, fuente de apego y
conflicto o cooperacidn (Arranz, 2004). Dentro del contexto familiar y educativo, es
importante que los padres y madres ofrezcan un espacio propio de identificacion,

reconociendo que cada uno es diferente. De este modo, se garantiza que cada uno de los
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hermanos y hermanas tenga garantias de desarrollarse como persona con cualidades

diferentes (personalidad, caracter, gustos, prioridades, etc.).

Subsistema filial: alude a la relacion que se establece entre hijos e hijas y sus
progenitores. Dentro de estas relaciones se establece una comunicacion intergeneracional,
fundamentada a partir de jerarquias de autoridad y afectividad (Martinez, Alvarez y
Fernandez, 2009). Esta relacion va a estar determinada en gran medida por los estilos

educativos y de crianza de los padres y madres en el hogar con respecto a sus hijos e hijas.
b) Propiedades de la familia segun la Teoria General de Sistemas

A continuacion, se describen las Propiedades de la familia segin la Teoria General de

Sistemas (Feixas et al., 2016; Espinal, Gimeno y Gonzéalez, S.F).

~ La familia como sistema abierto

Se concibe a la familia como un conjunto de personas que estan estructuradas de
manera dinamica y que en su totalidad generan una serie de normas de funcionamiento. A su
vez, estds normas son en parte independientes de las normas individuales propias. El sistema

es abierto e intercambia informacion con el medio.
~ Totalidad

En su conjunto, el cambio que se produce en uno de los miembros, afecta al resto.
Esto es debido a que sus acciones estan interconectadas con las de los demas mediante pautas
de interaccion. Ademas, las pautas de funcionamiento no son reducibles a la suma de los
individuos ya que la familia funciona como sistema. El todo es mas que las partes, no es igual
al sumatorio de partes. Para alcanzar esa totalidad, es importante considerar la construccion
de un sistema de valores y creencias compartidos, por las experiencias vividas a lo largo de la

vida, y por los rituales y costumbres que se transmiten generacionalmente.
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~ Limites

El sistema se compone de varios subsistemas, entre los que existen limites con una
permeabilidad de grado variable: difusos, claros y rigidos. Estos limites se relacionan con los
comportamientos y reglas implicitos en las interacciones entre los subsistemas (Arranz,

2005).

~ Jerarquia

Al igual que cualquier sistema, la familia lleva consigo una estructura y organizacion
de la vida cotidiana que incluye unas reglas de interaccion y una jerarquizacion de las
relaciones entre sus componentes. Consecuentemente, se establece una estructura

jerarquizada de acuerdo a su forma de organizacion.

~ Retroalimentacioén o relaciones lineales no circulares

Los miembros de la familia permanecen en contacto entre si a partir de una serie
continua de intercambios que suponen una mutua influencia circular que tiende a ser estable.
La conducta propia de cada miembro va a influir en la de los demés en forma de feedback
positivo (favorecedor) o negativo (corrector). Esta relacion circular provoca bucles

interaccionales y no relaciones lineales o nexos causales.

~ Equifinalidad

Se puede llegar a una misma pauta de interaccion a partir de origenes y caminos muy

diversos. El estado final es independiente del estado inicial.
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~ Tendencia a estados constantes o fuerzas de equilibracion (homeostasis)

Los mecanismos que preservan el mantenimiento de las reglas interaccionales se
consideran homeostéaticos por su funcion de mantener un determinado equilibrio. Estos
mecanismos homeostaticos constituyen una funcion de estabilizacion y equilibrio. Dentro del
entorno familiar, la homeostasis puede ser negativa ya que el equilibrio se consigue a traves
de un chivo expiatorio al que se denomina en psicologia “paciente identificado”. Este perfil
dentro del sistema familiar puede ser aceptado o rechazado, pese a que en ambos casos
genera beneficios secundarios (Maganto, 1993). Un ejemplo de ello, se da a la hora de dar
respuestas a las necesidades de un miembro con discapacidad, donde la familia se debe
enfrentar a un nuevo modo de funcionamiento que supone cambios en el sistema para toda la

familia, hasta que de nuevo se logra un equilibrio mas enriquecedor para todos.

~ Afrontamiento de los cambios sociales como sistema social

Siguiendo las lineas de este enfoque, la familia no se mantiene impermeable o ajena a
otros subsistemas, por lo que se ve en constante en proceso de cambio. La interaccion con la
sociedad de cada uno de sus miembros provoca una serie de dindmicas que implican cambios
en el interior del sistema familiar. Recordemos que la familia es un conjunto organizado en
constante interaccion, por lo que esta en constante transformacion buscando adaptarse a las
exigencias individuales y del mundo. Sin embargo, esa adaptacion al cambio o
transformacion interna, tiene como objetivo conseguir la estabilidad de la organizacion

interna.

En general, los cambios que se producen suelen comenzar tomando como referencia
los elementos mas externos del sistema. De este modo, se da una mayor resistencia al cambio
a medida que se establece una aproximacion al nacleo del sistema. Este hecho encuentra

explicacion en que los elementos situados en la periferia son mas vulnerables e influenciables
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por otros sistemas, por lo que tienen mayor predisposicioén a cambiar. Contrariamente, los
elementos internos son mas estables al encontrar mayor proteccion, y generan la base sobre la

cual se constituye el sistema (Espinal, Gimeno y Gonzélez, S.F).

Relacionando esta Teoria con el contexto del Sindrome de Rett, la familia permite
generar una red de interacciones entre los diferentes subsistemas, asi como asegurar las tareas
evolutivas esenciales y generar cohesion y un sentimiento de pertenencia entre las diferentes
personas con las que convive e interactla la persona afectada. Del mismo modo, la persona
con Sindrome de Rett genera una amplia red de interacciones fuera del &mbito familiar, como
puede ser el entorno educativo (colegio), social (grupo de iguales) y médico (los diferentes
profesionales encargados de sus tratamientos y terapias diarias), que cambian a lo largo del
tiempo. Consecuentemente, la persona afectada no puede ser considerada como un elemento
aislado donde el impacto del Sindrome de Rett queda limitado a los sintomas y alteraciones
que le afectan, sino que todos los elementos o subsistemas con los que interactia se ven
afectados por la enfermedad rara. En relacion a las fases propias del Sindrome, la familia
busca mecanismos de equilibrio u homeostéaticos para asegurar la integridad familiar (redes

de apoyo) ante los cambios continuos de sintomas.

2.3.3  Teoria Ecoldgica de la Familia

Parte de la idea de que el proceso de desarrollo del ser humano se enmarca en una
serie de sistemas relacionados unos con otros, siendo distintos escenarios de interaccion. De
este modo, las personas viven inmersas en un conjunto de sistemas cambiantes (sociales,
culturales e historicos) desde su nacimiento. Esta cuestion fue considerada por Urie
Bronfenbrenner en 1987, quien analizo el desarrollo humano planteando la Teoria ecologia
del desarrollo humano. Bronfenbrenner considero que la familia es el sistema que define y

configura en mayor medida el desarrollo de la persona desde su concepcion ya que es el
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sistema méas proximo al sujeto. Este modelo considera a la familia como una fuente de apoyo
fundamental, determinado por las caracteristicas de los entornos (naturales y sociales) con los
que interactiia (Martinez, Alvarez y Fernandez, 2009). En relacion a dichos entornos en los
que se encuentra inmerso el sistema familiar, suponen una fuente de influencia en el
desarrollo humano. A través de esta Teoria, se pueden analizar los factores de proteccion y

riesgo para la familia, considerando las esferas més influyentes en el individuo y su entorno.

Dentro del modelo ecoldgico, la familia es considerada como un microsistema
inmerso en los otros sistemas mas amplios: mesosistema, exosistema y macrosistema. Estos
cuatro sistemas pueden recoger toda la diversidad estructural de la familia en la sociedad
actual y permiten a su vez, estudiar y analizar las interacciones de sus miembros (Tabla 18).
Un ejemplo de ello, es a la hora de analizar el vinculo de apego como elemento dependiente
del resto de interacciones del entorno. Consecuentemente, el apego va a generar un efecto

sobre otras interacciones y a su vez, otras interacciones le afectan (Arranz, 2005).
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Tabla

18

Entornos considerados por la Teoria de Ecologica de la Familia

Elemento

Caracteristicas

MICROSISTEMA

El microsistema engloba al conjunto de interacciones que
se generan en el entorno mas inmediato. Igualmente, es
considerado el mas importante al delimitar la vida de una
persona durante muchos afnos.

EXOSISTEMA

Las interacciones generadas en el microsistema reciben la
influencia del exterior. En consecuencia, posibilitan
cambios en los ambientes mas proximos. Un ejemplo es la
familia extensa y la influencia que ejerce sobre el
individuo (Arranz, 2005).

MESOSISTEMA

Engloba a los sistemas con los que la familia guarda
relacion (interaccion entre microsistemas). Debido a ello,
percibe la influencia que genera la familia. Por ejemplo,
las tensiones familiares quedan reflejadas en la conducta
del sujeto en la escuela, al tiempo que la familia recibe la
influencia de la escuela.

MACROSISTEMA

Valores, culturas, ideologias, creencias y politicas que
delimitan la organizacion de las instituciones sociales.

Fuente: (Elaboracion propia a partir de Espinal, Gimeno y Gonzélez, S.F).

Pese a que las familias occidentales actuales estan cada vez menos nuclearizadas y
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mas individualizadas, el apoyo e influencia de la familia extensa es determinante a la hora de

afrontar nuevas situaciones o responder a nuevos acontecimientos. Esto ha llevado a que los

modelos de evaluacion de la calidad de la interaccion familiar centrados en modelos

ecoldgicos, hayan puesto gran interés en valorar el apoyo exosistémico recibido (Arranz,

2005).
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Figura 16

Elementos que configuran la Teoria Ecoldgica de la Familia
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(idioma, creencias, valores, etc.)

Fuente: (Arranz, 2005, p. 42 a partir de Bronfrenbrenner, 1979).

Cada uno de estos sistemas que se acaban de describir en le Figura 16, tienen la
peculiaridad de cambiar a lo largo del tiempo ontoldgico (historia del individuo) e historico
(historia de la comunidad). Un ejemplo de la aplicacion en situaciones reales de esta Teoria,
se encuentra a la hora de estudiar el riesgo del maltrato infantil en funcion del entorno. Los
primeros modelos sobre el maltrato infantil se centraban en factores causales, tomando una
perspectiva muy simple que no permitia explicar la variabilidad del maltrato en familias que
comparten caracteristicas similares. Al cabo del tiempo, los modelos fueron reconociendo la

naturaleza multicausal del maltrato infantil (Tabla 19), pasando a ser un proceso psicosocial
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que se entiende tomando como referencia la comunidad, y cultura y familia del menor

(Rodrigo et al., 2008).

Tabla 19

Teoria Ecol6gica: factores de riesgo de maltrato adaptado por Palacios, Jiménez Oliva y

Saldafa

Vivencia de agresiones
DESARROLLO Ruptura de la integridad familiar
ONTOGENETICO Alteracion en los estados emocionales
Falta de interés de las necesidades evolutivas de los primogénitos
Padre/Madre: enfermedad, consumo de sustancias, impulsividad o
baja tolerancia al estrés o ansiedad
MICROSISTEMA Nifio o nifia: alteracion del desarrollo o diversidad funcional
Relacion de pareja: violencia, conflictos continuos o ruptura
Interaccion con los hijos e hijas: negligencia
Laboral: desempleo, insatisfaccion laboral u horarios extensos
Comunidad: falta de apoyo social o convivencia en entornos
EXOSISTEMA conflictivos
Estatus socioeconomico: pobreza o falta de recursos
Movilidad: baja estabilidad debido al cambio continuo (hogar)
Situacion economica social: crisis economica o conflictos sociales
MACROSISTEMA Ideologia social: creencias culturales, valores sobre la infancia,
igualdad de sexos y actitudes de violencia ante la inmigracion

Fuente: (Rodrigo et al., 2008, p. 23).

En relacion a la convivencia con el Sindrome de Rett, la familia actia como el sistema
de influencia mas préximo a la persona afectada, siendo un elemento fundamental de su
desarrollo y generando cambios continuos en funcion de la influencia social y cultural.
Considerando la gran afectacion que implica el Sindrome de Rett, el fallecimiento de la
persona afectada implica un impacto emocional grave en la familia debido en gran medida a
la ruptura con los numerosos entornos de interaccién relacionados con la patologia y las
personas que los sustentan (asociaciones, centros educativos o residenciales, centros de

terapias y sanitarios, etc.).
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2.3.4 Modelos sobre el funcionamiento familiar

Una vez conocidas dos de las teorias més significativas en relacion al abordaje de
familia como sistema de interacciones, se dan a conocer algunos de los modelos que explican
el funcionamiento familiar a través de las distintas concepciones de familia que se han ido
desarrollando hasta la actualidad. Algunos de estos modelos quedan representados en la

Tabla 20, junto con algunas de las caracteristicas principales que los definen.
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Tabla 20

Modelos de familias

AUTOR TIPO DE MODELO CARACTERISTICAS
S. Minuchin  Terapia Estructural Sistema familiar en continuo movimiento.
(1974) Familiar
R. H. Moos  Clima social Modelo de Clima Social. Andlisis de las
(1976) relaciones sociales a partir del clima social
perteneciente.
D. H.Olson  Modelo Circumplejo  Los procesos comunicacionales seran

(1979- 1989)

de sistemas familiares

mayores en familias adaptadas y
cohesionadas. De lo contrario, sus procesos
comunicacionales seran inferiores.

M. Epstein Modelo McMaster de  La familia es percibida como un sistema y

(1983) Epstein factor fundamental para delimitar la salud
emocional de sus miembros.

C.J.Dunsty  Modelo de Queda centrado en el anlisis de los valores

C.M. Funcionamiento y capacidades que rigen el funcionamiento

Trivette Familiar de Dunst familiar.

(1988)

W. R. Modelo de Se generan situaciones de dependencia,

Beavers- Competencias conflicto, distanciamiento o acercamiento

Timberland  familiares fisico, inclusion social, cualidades

(1988) asertivas-agresivas, sentimientos positivos
y negativos y un estilo
centripeto/centrifugo.

B. Carter y Modelo de desarrollo  Las familias experimentan etapas

M. familiar: estadios del ~ predecibles que implica en sus miembros la

McGoldrick  ciclo vital familiar necesidad de generar nuevas habilidades

(1989) para reajustarse.

Fuente: (Elaboracién propia a partir de Cristobal, 2014, p. 20-21).

Siguiendo la linea de la presente investigacion y el abordaje de la familia como

sistema, se abordan a continuacion dos de los modelos que permiten explicar el
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funcionamiento familiar como una configuracion de familia sistémica, ofreciendo una vision

objetiva para comprender como la familia puede dar respuesta a conflictos internos, como

puede ser la convivencia con una enfermedad rara (Sindrome de Rett).



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 126

Uno de ellos, es el modelo circumplejo de Oslon de 1979-1989 (revision de Lépez et
al., 2011) donde desarrolla un modelo de funcionamiento familiar que hace referencia a la
cohesién y adaptacion de la familia ante las dificultades que afronta. La cohesion alude a los
lazos emocionales que tienen los miembros de la familia, y la adaptabilidad a la habilidad de
un sistema familiar para cambiar su estructura en respuesta a determinadas circunstancias que
provocan tensiones y situaciones propias de su desarrollo. Esta adaptabilidad puede verse
obstaculizada por la incapacidad de la familia para modificar sus patrones de funcionamiento
en los momentos de crisis, por lo que quedan atrapadas en interacciones mal adaptativas que
no les permiten dar soluciones definitivas a los problemas que estan presentando (Lépez et
al., 2011). En el caso del Sindrome de Rett, las diferentes fases regresivas que se manifiestan
pueden generar en la familia dificultades para adaptarse continuamente a la perdida de
habilidades ya adquiridas o aparicion de nuevas alteraciones. Consecuentemente, el nlcleo
familiar experimenta un impacto emocional negativo al asumir un retroceso en el desarrollo.
Adicionalmente, estas regresiones y aparicion de nuevos sintomas suponen un factor de
riesgo para la cohesion familiar y principio de homeostasis, puesto que los miembros que
conforman el sistema familiar pueden recurrir al aislamiento ante la dificultad de afrontar

nuevos cambios.

Por ultimo, se profundiza en otro de los modelos que podrian explicar como la familia
asimila o afronta una crisis en el ciclo vital (como es la aparicion de la diversidad funcional)
a través de su funcionamiento. Este modelo es conocido en la literatura como el modelo de
“familias exitosas” de Beavers y Hampson (1995) y permite analizar la funcionalidad de la
familia a través de dos perspectivas o configurando dos tipos de sistemas familiares a partir
de cdmo se gestionan algunos elementos (claridad de expresion, responsabilidad,

permeabilidad, humor, sentimientos y empatia, entre otros). A continuacién, se dan a conocer
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los dos sistemas permitiendo ofrecer una vision sobre el afrontamiento de estresores en la

dindmica familia a través del comportamiento sus integrantes.

o Sistema centripeto o familia centripeta: La vinculacién afectiva supone la
explotacion de las necesidades de independencia y la gratificacion regresiva siendo un
proceso de vinculacion temporal. A la hora de establecer un vinculo cognitivo, se
establece una interferencia paterna-materna en la conciencia del sujeto y su
autodeterminacion. Consecuentemente, los progenitores involucran valores de lealtad
a cambio de un mensaje: pueden vivir para él o ella (sujeto). Este sistema permite
conocer los mecanismos de equilibrio interno del sistema o los limites de la vision del
mundo. De cara al mundo exterior, muestran preocupacion por conductas
consideradas como “apropiadas” por la sociedad, como es el respeto o la cooperacion.
A su vez, destacar que estas familias tienden a ocultar y minimizar sus conflictos,
mostrando prioridad por la apariencia de cara a reflejar un mayor grado en el estatus
social. Esto les lleva a manifestar constantemente a otros su bienestar, cercania y
cuanto se quieren. Por el contrario, sentimientos como la ira, incomodidad o tension
emocional, son interiorizados. A la hora de analizar los conflictos internos, las
familias centripetas, buscan la victimizacion externa, donde un miembro de la familia
carga y es culpabilizado sobre los problemas familiares. Previamente, los miembros
de la familia establecen un acuerdo inamovible sobre quién es el responsable 0 a quién
se debe culpar ante las dificultades en la familia.

o Sistema centrifugo o familia centrifuga: “estas familias normalmente
presentan una continua dejadez o rechazo de los hijos, que son empujados a una
autonomia prematura y excluyente” (Beavers y Hampson, 1995, p. 63), fomentando la
independencia y autosuficiencia. Estas familias buscan el placer o satisfaccion fuera

del ndcleo familiar. Asi mismo, son abiertas y directas, lo que les lleva a expresar mas
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directamente sus conflictos o incomodidades (al contrario que ocurre con las
centripetas), suprimiendo expresiones de amor y reciprocidad. Ademas, muestran
poca preocupacion en ofrecer una imagen socialmente adecuada (desafio, desinterés o
escaso contacto ocular, entre otros). Finalmente, considerando los conflictos internos,
se evita la victimizacion consciente a traves del establecimiento de coaliciones

internas en el nacleo familiar.

A continuacién, la Tabla 21 ofrece una comparativa de ambos sistemas en funcién de

elementos como presentacion social, espacio fisico o necesidades de dependencia, entre otros.
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Tabla 21

Comparativa de familias centripetas y centrifugas a través del modelo de Beavers y

Hampson

Descriptor

Familia Centripeta

Familia Centrifuga

Necesidad de
dependencia

Las necesidades de dependencia se
aprueban y atienden de forma
vigilante y consciente

Desaprueban e ignoran tales
necesidades de dependencia.
Establecen distancia de apoyo.

Conflicto en el
espacio fisico

Ocultan y minimizan sus conflictos
Propensas a situarse juntas ante
terceras personas

Son abiertas y directas en la
expresion de sus conflictos.
Establecen una distancia tolerable
entre los miembros ante terceras
personas.

Presentacion
social

Preocupacion por conductas
apropiadas

Poca preocupacion para mostrar
una imagen socialmente
apropiada.

Expresion de la

Dan prioridad a mostrar afecto y

Pueden negar sentir cercania

cercania cercania entre ellos dentro del ntcleo familiar.
Cualidades ' No d.esaprueban !os tipos
asertivas/ Desaprueban conductas asertivas y asertivos o agresivos de conducta.

. agresivas Permiten las expresiones hostiles
agresivas

y coléricas.

Expresion de
sentimientos
+/-

Interiorizan la incomodidad, ira 'y
tension emocional

Expresan su incomodidad
mediante exoactuaciones (ira,
ataque o desafio).

Estilo global
centripeto/
centrifugo

Sistema familiar inflexible y dirigido

hacia su interior. Los miembros de la
familia son fuente de gratificacion de

las necesidades emocionales

No presentan ilusiones respecto a
la cercania o unidad familiar.
Carecen de coalicion
paterna/materna eficaz.

Fuente: (Elaboracién propia a partir de Beavers y Hampson, 1995).

Segun ambos autores, una familia competente adquiriria un sistema centripeto en los

primeros afios de vida de sus hijos e hijas para potenciar el cuidado necesario. De cara a la

adolescencia, se plantea un cambio familiar enfocado al sistema centrifugo para que los hijos

e hijas se integren mejor en el mundo exterior. En el caso de sistemas rigidos donde no se

producen cambios, queda blogqueado y se vuelve inflexible, disminuyendo asi la competencia
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familiar (Beavers y Hampson, 1995). Con todo ello, este modelo permite explicar dos
perspectivas del funcionamiento familiar a través de la gestion de la crisis del ciclo vital, asi
como la visibilidad de la discapacidad en el entorno social proximo (aceptacion o negacion).
En el caso de familias centripetas, mostrarian poca frecuencia en la busqueda de apoyos
sociales, evitando la participacion en asociaciones o en el contacto con otras familias que
conviven con la diversidad funcional, considerando su rigidez y tendencia en la ocultacion de
conflictos internos. Consecuentemente, estas familias mostrarian mayores necesidades debido
a su vez, a la dificultad de aceptar y visibilizar la discapacidad por miedo al rechazo social
(estatus). Por el contrario, familias de tipo centrifugas se posicionarian en la bisqueda de
contactos y relaciones sociales (asociaciones, redes de apoyo, contacto con otras familias)
evitando la victimizacién o incomodidad al convivir con una enfermedad rara, como es el

Sindrome de Rett.

A modo de cierre de este segundo capitulo, la familia queda configurada como un
sistema complejo de elementos que interacttan entre si y que forman parte del desarrollo de
la persona. Los numerosos cambios que han ido surgiendo en la concepcion de familia (por
ejemplo en las nuevas formas de relacion familiar basadas en las emociones y comunicacion)
han generado nuevas funciones, caracteristicas o tipos de familia, lo que ha permitido que la
familia continde siendo un elemento de cambio constante, en busqueda de su equilibrio u
homeostasis (ciclo de vida familiar). En relacién a las funciones familiares, siguen generando
una gran responsabilidad y presion en este contexto, lo que lleva a plantear la necesidad de
busqueda de apoyo y respaldo en las politicas sociales y familiares actuales. Finalmente, las
diferentes teorias y modelos que abordan esta tematica, han ido incorporando distintas

concepciones en torno a los elementos que configuran a la familia y su funcionamiento.
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CAPITULO I1l. LAFAMILIA Y EL SINDROME
DE RETT EN EL AMBITO DE LA DIVERSIDAD
FUNCIONAL
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3.1 Proceso de revision de la literatura cientifica

Para realizar una revision rigurosa de la literatura cientifica y constituir el estado de la
cuestién del presente trabajo, se toma como referencia el modelo de analisis sistematico
PRISMA. Aunque los criterios del modelo PRISMA son propios de las revisiones
sistematicas (meta-analisis), en esta investigacion han sido considerados a modo orientativo
para realizar la revision de la literatura cientifica. Partiendo de los criterios de elegibilidad, no
se establece ningun rango de fecha para filtrar los estudios, ya que apenas existen
investigaciones especificas sobre familia y Sindrome de Rett como se pudo reflejar en la
revision realizada en el 2018 (Corchon, Carrillo y Cauli). Por esta razon, se pretende acceder
y conocer con total amplitud, todos los estudios o investigaciones existentes y las
aportaciones alcanzadas en las mismas. En relacion al idioma, se toman estudios en

castellano y en inglés para poder abarcar investigaciones internacionales.

En referencia a las fuentes de busqueda de informacidn consultadas, se accede a
distintas bases de datos internacionales como: Scopus, PubMEd, Scielo, Dialnet y CSIC.
Considerando los términos de busqueda, se plantean términos tanto en castellano como en
inglés, con el fin de acceder al mayor nimero de estudios a nivel nacional e internacional.
Estos términos representan y se identifican con el objeto de estudio de la investigacion, para
asegurar la busqueda de estudios sobre la misma tematica. Se proponen los siguientes
términos: Sindrome de Rett, Rett Syndrome, Familia y Sindrome de Rett, Rett family,

cuidadores y caregivers.

Tras la busqueda en la literatura cientifica, se alcanzan y seleccionan 12 investigaciones
que aportan informacion en torno al objeto de estudio que se pretende conocer: Sindrome de
Rett y familia. A continuacion, se refleja en la Figura 17 los cribados establecidos hasta

llegar a los 12 estudios seleccionados:
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Figura 17

Diagrama de flujos siguiendo el modelo de revision sisteméatica (PRISMA)

PubMEd (57)+ Scopus (89) + Scielo (6) + Dialnet (8) + CSIC (0)
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En relacion a las diferentes razones de exclusion que se han aplicado en la revision de

la literatura cientifica, se han excluido toda clase de investigaciones que no abordaban ningin

aspecto sobre el contexto familiar, y se centraban Unicamente en aspectos clinicos o en torno

a la persona con Sindrome de Rett. A su vez, se han excluido estudios o investigaciones de
los que apenas se conocen informacidn fiable sobre los resultados, o bien no se ha podido

acceder al documento extenso para analizar su veracidad.
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En la Tabla 22, se recopilan las 12 investigaciones que han permitido abordar el
estado de la cuestion del presente estudio, y donde se dan a conocer algunas caracteristicas de
cada una de ellas: origen de la investigacion, muestra seleccionada, instrumento de recogida

de informacion y resultados alcanzados.
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Tabla 22

Revision de las investigaciones sobre el Sindrome de Rett y familia

REFERENCIA PAIS MUESTRA INSTRUMENTO RESULTADOS

Los niveles de estrés
parental bajan a través
de la terapia musical.
Mejora la capacidad

Rett

Syndrome Clinical
Severity Scale, Rett
Syndrome Motor

Ming et al., 2019 China 11 familias . comunicativa, uso de
Behavioral
las manos, patrones de
Assessment, y L
. respiracion y se dan
Parenting menos episodios de
Stress Index . _p
epilepsia.
Relacion de la carga
fisica, la carga
emocional y la carga
. . social. Correlacion
Estados 70 cuidadores y  Caregiver Burder

Lane et al., 2017 significativa pero baja
entre la carga del
cuidador y la salud
general de los

familiares.

Unidos cuidadoras Inventory (CIA)

La relacion de la
pareja no sufre
cambios (39%). Se
dan casos de divorcios
Gerber et al., 2016  Brasil 136 familias Cuestionario propio  en un 23,5%. EI 20%
considera gue mejora
la relacién de pareja
tras el diagnostico y el
21% que empeoro.

La calidad de vida de
los cuidadores en el
Sindrome de Rett es
The Optum SF-36v2  similar a la de otras
Health Survey enfermedades cronicas
(trastornos del
desarrollo
neuroldgico).

Killian et al., 2016  International 727 familias

Las necesidades
médicas de la persona
Rett influye en la
capacidad de
adaptacion. Para las

Parisi, Filippo y . - Impact of Childhood
Roccella, 2016 Italia 18 familias IlIness Scale
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madres los predictores
mas importantes de la
salud fisica y
emocional materna
son el comportamiento
infantil, las demandas
de los cuidadores y la
funcion familiar.

Parenting Self
Efficacy (PSOC),
Coping methor,

Mejor autoeficacia,
afrontamiento en el
problema, dando lugar
a un buen

Lamb et al., 2016 Esr;[;dés 391 familias Family Functioning  funcionamiento
(FAM 111), familiar, siendo este
Pshychological Gltimo, decisivo ante
Adaptation Scale una buena capacidad
de adaptacion.
Un 24,1% de las
. . madres alcanzaron
. . 91 madres, 39 Hospital Anxiety .
Cianfaglione et al., . niveles altos de
Inglaterra hermanos y and Depression .
2015 ansiedad y un 5,7%
hermanas Scale (HAD) .
niveles altos de
depresion.
Child Health
Questionnaire, Child
and Teen C_erebral Determina los 10
Palsy Quality of . o
19 madres y 2 Life Questionnaires dominios principales
Epstein et al., 2015 Australia y . . en la calidad de vida
padres y Quality of Life of
. de una persona con
People with Sindrome de Rett
Profound Multiple '
Disabilities
Questionnaire
Un 60% de la muestra
. Estados 35 cuidadores y  Parenting Stress (2_1 su;eto,s ). obtiene
Byiers et al., 2014 . . niveles clinicamente
Unidos cuidadoras Index P )
significativos de estrés
parental.
Escala Beck
Depression Reflej6 un 53,2% de
Inventory (BDI-Il),  niveles bajos de
Sarajlija, Djuricy . . Health-Related to depresion, 16,4% de
Tepavcevic, 2013 Serbia 49 cuidadoras guality of Life niveles moderados y
(HRQoL) 30,6% de niveles
Clinical Severity SEVeros.
Score (CSS)
Laurvick et al., Australia 135 madres SF-12 (cuestionario  Predictores en la salud
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2006 de la salud mental) fisica y emocional de
las madres: bajos
niveles de estrés,
estabilidad
matrimonial y trabajo
a tiempo parcial o
completo fuera del
hogar, entre otros.

Mayores niveles de
estrés parental,
insatisfaccion con la
relacion de pareja en
familias Rett en
comparacion con
familias normotipicas.

Vineland Adaptative
Behavior Scales,
Parental Stress

Perry, Sarlo y 19 madres y 13 Index (PSI)

Canada

Factor, 1992 padres Dyadic Adjustment Dificultad para
Scale (DAS) y . .
. . interpretar los niveles
Family Environment de estrés en funcion de
Scale (FES)

la edad en la que
aparecen los primeros
sintomas.

Fuente: (Elaboracion propia).
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3.1.1 Estado de la cuestion

Tras la revision de la literatura cientifica y como se ha podido observar a través del
capitulo I, existe un alto nimero de investigaciones clinicas relacionadas con el Sindrome de
Rett (Tabla 6), lo que supone una gran aportacién en la literatura cientifica para seguir
conociendo cdmo se comporta esta patologia y conocer posibles tratamientos clinicos que
reduzcan las afectaciones que provocan los sintomas. Sin embargo, cuando se compara el
namero de investigaciones clinicas con el porcentaje dedicado al impacto de la enfermedad
en el entorno y nucleo familiar, se encuentra un gran abismo. Por lo que respecta a
investigaciones o estudios centrados en el contexto familiar, aportan un punto de vista
fundamental para comprender el impacto del Sindrome de Rett, asi como variables que
determinan el afrontamiento y calidad de vida de las personas que viven en torno a esta
patologia. Pese a todo ello, estos estudios son practicamente inexistentes en Espafa y a nivel
internacional. En este tercer capitulo, se dan a conocer las investigaciones publicadas sobre el

analisis del contexto familiar en torno al Sindrome de Rett y las conclusiones alcanzadas.

El primero de los estudios publicados sobre el Sindrome de Rett y familia, se remonta
a 1992 (Perry, Sarlo y Factor), donde se alude a la inexistencia de investigaciones sobre el
Sindrome de Rett y el gran abismo entre investigacion clinicas y familiares en el &ambito de
las necesidades del desarrollo. Esta investigacion advierte sobre la existencia de niveles altos
de estrés y carga en el cuidado diario debido a las severas incapacidades del propio Sindrome.
A través de una muestra de 29 familias canadienses se reflejan niveles de estrés superiores y
funcionamiento familiar en familias que conviven con el Sindrome frente a familias
normotipicas. Se mostraron diferencias significativas en los dominios de estrés, aislamiento
social, estrés respecto a la relacion de pareja y problemas de salud (Parental Stress Index).
Uno de los puntos clave del estudio de Perry, Sarlo y Factor, es la correlacion que realiza

sobre las caracteristicas de la persona con Sindrome de Rett y las variables del estudio. Los
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resultados concluyen que existen 7 dominios que difieren significativamente en funcion de la

edad de la persona con Sindrome de Rett:

o Escala FES: cohesion familiar, expresividad e independencia.

o Escala DAS: cohesion familiar, consenso, afrontamiento conyugal y satisfaccion.

La correlacion alcanzada fue negativa, por lo que a mayor edad en personas con
Sindrome de Rett, menor funcionamiento familiar y conyugal. El estudio concluye que

existen niveles superiores de estrés debido a:

a) La apariencia aparentemente saludable de la hija al comienzo del desarrollo crea
expectativas en los familiares que posteriormente son destruidas.

b) Las nifias pueden presentar alteraciones severas durante toda la vida (grado de
dependencia).

c) Las bajas expectativas de que mejoren a través de las terapias.

Otro de los estudios encontrados en la literatura cientifica constituye un estudio que
da a conocer algunos de los predictores de la salud fisica y emocional de 135 madres
encargadas del cuidado de personas con Sindrome de Rett en Australia (Laurvick et al.,
2006). Algunos de estos predictores fueron: bajos niveles de estrés, estabilidad matrimonial y

trabajo a tiempo parcial o completo fuera del hogar, entre otros.

Considerando las necesidades familiares ante el cuidado de una persona con Sindrome
de Rett, en 2013 se presenta un estudio sobre la calidad de vida y depresién de 49 familiares
gue conviven con una persona con Sindrome de Rett en Serbia (Sarajlija, Djuric y
Tepavcevic, 2013). En relacion a los niveles de depresion alcanzados a través de la Escala
Beck Depression Inventory (BDI-11), se reflej6 como el 53,2% de las familias muestra niveles

bajos de depresion, el 16,4% niveles moderados y el 30,6% niveles severos. Los dominios o
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elementos de la calidad de vida (a través de los cuestionarios HRQoL y Health-Related to
Quality of Life) mas afectados de la muestra fueron: funcién emocional, vitalidad y salud

mental influenciada por la edad maternal y gravedad del propio Sindrome.

En el siguiente afio, se publica una investigacion en Estados Unidos (medio-oeste)
sobre los niveles de estrés de 35 cuidadores y cuidadoras de personas con Sindrome de Rett
(Byiers et al., 2014). A través de la escala Parenting Stress Index, se reflejé que el 60% de la

muestra (21 sujetos) obtiene niveles clinicamente significativos de estrés parental.

En 2015, se llevo a cabo un estudio cualitativo con una muestra de 21 familias
australianas que convivian con una persona con Sindrome de Rett (Epstein et al., 2015). El
objetivo principal de la investigacion fue conocer los elementos claves en la calidad de vida
de nifias con Sindrome de Rett menores de 18 afios. Se aplicaron una serie de cuestionarios a
través de entrevistas telefonicas: CHQ (Child Health Questionnaire), CP QOL (Child and
Teen Cerebral Palsy Quality of Life Questionnaire) y QOL-PMD (Quality of Life of People
with Profound Multiple Disabilities Questionnaire). El estudio concluyd que son diez los
elementos claves en la calidad de vida de personas con Sindrome de Rett de la muestra segun
las respuestas de sus familiares. Estos elementos son: salud fisica, dolor corporal e
incomodidad, bienestar conductual y emocional, capacidad de comunicacién, movilidad,
relacion con el entorno, variedad de actividades, disponibilidad de servicios, estabilidad en
las rutinas diarias y acceso a espacios naturales. A su vez, se reflejé la multidisciplinariedad

de profesionales y servicios a los que acuden estas personas diariamente.

En el mismo afio, se publica una investigacion con madres (N=91) y hermanos
(N=39) de personas con Sindrome de Rett en Inglaterra, realizando una comparativa del
bienestar psicoldgico con la poblacion normotipica (Cianfaglione et al., 2015). EI 24,1% de

las madres alcanzaron niveles altos de ansiedad y el 5,7% niveles altos de depresion (Hospital
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Anxiety and Depression Scale). A su vez, se demostroé la relacion entre niveles altos de estrés
y ansiedad cuando mayor es la afectacion del fenotipo o como se alcanzaron niveles mas
favorables en las variables en madres que convivian en casa con sus hijas y no se encontraban
en modalidad residencial. En relacion a los hermanos y hermanas, no se vieron diferencias
significativas con el grupo control (menores residentes en Inglaterra sin ninguna relacion con
el Sindrome de Rett) respecto a las variables del estudio como problemas emocionales,
conductuales o sociales. Cabe mencionar que alcanzaron mejores puntuaciones en el ajuste

psicoldgico, asi como menos dificultades relacionadas con la hiperactividad.

Posteriormente, se refleja en un estudio cuantitativo la relacion de las variables
autoeficacia parental, métodos de afrontamiento, funcionamiento familiar y adaptacion en
familias que conviven con una persona con Sindrome de Rett en Estados Unidos (Lamb et al.,
2016). A través de la muestra de 391 familias, se pudo evidenciar como familias que
muestran mayor autoeficacia y mayor afrontamiento centrado en el problema (menor en la
emocion) obtienen un nivel de funcionamiento familiar mas efectivo. Ademas, se obtuvieron
correlaciones significativas entre estas tres variables (autoeficacia, afrontamiento y

funcionamiento familiar) con la variable adaptacion.

Respecto de la variable adaptacion, se publica en 2016 una investigacion con 18
familias italianas con hijas con Sindrome de Rett (Parisi, Filippo y Ronccella) donde se
demostro que las respuestas ante el cuidado generan necesidades en la capacidad de
adaptacion. Del mismo modo, los resultados permitieron concluir sobre la importancia que
otorgan las madres a la funcion familiar, demandas del cuidado y comportamiento de sus

hijas para considerar tener una buena salud fisica y emocional.

Otro de los objetos de estudio sobre el Sindrome de Rett y el contexto familiar son las

dificultades en la ingesta de alimentos y el impacto que genera en el contexto familiar
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(Killian et al., 2016). En una muestra de 727 familias, se concluy6 que las dificultades de
alimentacion generan gran preocupacion en las familias, lo que lleva a plantear un factor

negativo en la calidad de vida de la persona con Sindrome de Rett y en la de su familia.

Otra de las limitadas investigaciones, evalu6 el impacto en la estabilidad de pareja de
los padres y madres que conviven con una hija con Sindrome de Rett (Gerber et al., 2016).
Esta investigacion se centr6 en analizar los cambios en la relacién de pareja o estado civil de
ambos progenitores. Pese a la nueva realidad que afronta la familia tras el diagnéstico y las
dificultades que implica, el estudio indicé que el aproximadamente el 40% de la muestra
consideraba que la relacion de pareja no habia cambiado tras la nueva situacion familiar.
Cabe destacar que un 20% valoré que la relacion de pareja era mejor, frente a un igualado

21%, que por el contrario indico que habia empeorado.

En 2017, se presenta un estudio en Estados Unidos sobre la carga del cuidador o
cuidadora principal de personas con Sindrome de Rett (N=70). La investigacion reflejé la
relacion de la carga fisica, emocional y social (Lane et al., 2017). Cuando la carga emocional,
fisica y social de la muestra obtenia puntuaciones mas altas, se percibieron valoraciones mas
negativas sobre la salud global del cuidador o cuidadora. Del mismo modo, en funcidn del
tipo de mutacion de la persona con Sindrome de Rett, se alcanzaron diferentes niveles de
carga (diferencias no significativas). Finalmente, en 2019 se publica una investigacion que da
a conocer las aportaciones de la musicoterapia en relacion a las necesidades familiares en
torno al Sindrome de Rett (Ming et al.). Esta investigacion pudo mostrar que 11 familias
chinas alcanzaban niveles mas bajos de estrés parental tras acudir a sesiones de musicoterapia
con sus familiares con Sindrome de Rett y en comparacion con el grupo control (familias que
no acudian a terapia musical y mostraban mayores niveles de estrés parental). A su vez, la

investigacion dio a conocer como la musicoterapia mejoraba las habilidades comunicativas



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 145

(expresivas y comprensivas) de las personas con Sindrome de Rett, asi como el uso de las

manos, patrones de respiracion y disminucién de los episodios de crisis epilépticas.

Una de las investigaciones realizadas en Espafia, plante6 la posibilidad de analizar la
impacto del diagndstico en 31 familias a través de entrevistas (Famoso, 2017). Debido a la
reducida informacion publicada sobre el estudio, no se ha podido reflejar los datos alcanzados
en la misma. Cabe mencionar algunos de los factores que sefialan las familias como decisivos
tras el diagnostico: cambios en los vinculos afectivos sociales y familiares, nuevos
sentimientos surgidos, nueva distribucién del tiempo o bisqueda de respuestas ante el
diagndstico.

En resumen, las distintas investigaciones que abordan el anélisis del contexto familiar
en torno a esta enfermedad rara, ponen el foco de atencion en las siguientes variables de
estudio: niveles de estrés parental, ansiedad y/o depresion (Perry, Sarlo y Factor, 1992;
Laurvick et al., 2006; Byiers et al., 2014; Cianfaglione et al., 2015), calidad de vida (Sarajlija,
Djuric y Tepavcevic, 2013; Epstein et al., 2015; Killian et al., 2016) y capacidad de
afrontamiento familiar (Lamb et al., 2016; Parisi, Filippo y Roccella, 2016). Considerando el
escaso numero de investigaciones publicadas acerca del contexto familiar y el Sindrome de
Rett, se recopilan en el presente Capitulo 111 las diferentes aportaciones sobre el ambito
familiar y la diversidad funcional, desde un enfoque mas amplio. Con todo ello, se abordan
las necesidades familiares, fases de asimilacion del diagndstico o enfoques de intervencion,

entre otros, con el fin de conocer la realidad familiar en torno a la discapacidad.

3.2 Asimilacion del diagnéstico

3.2.1 Orientaciones profesionales para transmitir el diagnéstico

En este apartado se establece como punto de arranque el concepto de etapa de

diagnostico, quedando definida como “la declaracion clara y concisa de un problema de
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salud” (Junta de Andalucia, 2013, p. 37). Por tal razon, se considera que el diagndstico
comienza cuando se comunica a la familia la situacion extraordinaria y finaliza cuando acepta
las implicaciones de la misma. La vision sobre las reacciones de las familias ante el
nacimiento de un hijo o hija con diversidad funcional, ha evolucionado hacia interpretaciones
mas positivas en la actualidad. Se debe en gran medida al abordaje de la diversidad funcional

desde una politica inclusiva.

A lo largo de los 9 meses de embarazo, se crean una serie de expectativas sobre el
nuevo miembro de la familia que esta por llegar. Los futuros padres y madres han construido
durante este periodo de tiempo una serie de expectativas, y han recreado una imagen del hijo
0 hija deseado. Sin embargo y como se explica en el capitulo anterior, un posible diagnéstico
que implique cambios y necesidades en el hijo o hija, supone un suceso inesperado, extrafio y
raro dentro y fuera del nicleo familiar. En un primer momento se aborda la nueva situacion

como un desencanto y pérdida de las expectativas atribuidas al nuevo cambio.

A la hora de informar a la familia sobre el diagndstico, los profesionales deben prestar
atencion a la forma y contenido de las entrevistas iniciales con los padres y madres para
comunicarles el diagndstico, ya que se muestran confusos e insatisfechos con la informacién
recibida (falta de informacion sobre los problemas de su hijo o hija). Considerando las
enfermedades raras, es importante ir facilitando informacion gradualmente, teniendo en
cuenta que existe un gran desconocimiento de la patologia (baja prevalencia en la poblacién).
Con todo ello, se debe evitar colapsar a la familia con exceso de informacién o términos
complejos (tecnicismos) y ofrecer tiempos de asimilacién. Algunas orientaciones que se
consideran de cara a la informacion del diagnéstico por parte de los profesionales se

representan en la Figura 18.
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Figura 18

Orientaciones a profesionales sobre la informacion del diagndstico

r
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del diagndstico) conyuges

Fuente: (Elaboracién propia a partir de Vasquez y Céaceres, 2008).

Otro de los aspectos que se deben tener en cuenta a la hora de abordar el proceso de
asimilacion del diagnostico, es prestar atencién a como interiorizan la informacion cada uno
de los miembros de la familia. Es primordial saber quién comunica la noticia, a quién se
comunica, cudl es el contenido y como se va a transmitir. No es lo mismo que el médico
hable s6lo con el padre o la madre y que le dé un diagndstico escueto y frio, que facilitar una
situacion de dialogo con mas profesionales aportando orientaciones de como actuar. La
elaboracién de guias clinicas basadas en buenas practicas ha mejorado la comunicacion

efectiva a raiz de conocer el impacto del diagnostico en los familiares (Lillos, 2014).
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3.2.2  Abordaje de la nueva situacion

La familia comienza afrontando una situacién de crisis desde el momento de la
sospecha y posterior confirmacion del diagnéstico. La crisis surge ante el reto de tener que
aceptar la discapacidad de su hijo o hija, y afrontar asi, el impacto que supone en y entre cada
uno de sus miembros. Supone el comienzo de un enfrentamiento emocional ante una serie de
preguntas a las que no siempre tienen respuestas: ¢Por qué? ¢Por qué a nosotros? ¢Podra ser

feliz? ;Qué significa esta discapacidad?.

La familia en muchos casos se encuentra en proceso continuo de reconstruccion y
cambio ante la nueva situacion a la que hacer frente (crisis del ciclo vital familiar). Afrontar
la discapacidad dentro del contexto familiar supone la reconstruccion de esas dimensiones,
acompafiado de un periodo de crisis emocional (desorganizacion emocional) caracterizada
por sentimientos de culpa, ira, miedo, depresion, vergiienza 0 conmocion, entre otros (Silva,
2015). Sin embargo, como se refleja mas adelante en este apartado, se puede afrontar esta
crisis como una oportunidad de crecimiento, madurez y fortalecimiento. Este aspecto es
considerado de vital importancia ya que ayuda a comprender como algunas familias afrontan
la diversidad funcional en sus vidas como una oportunidad de resiliencia y afrontamiento

positivo.

Cada familia es Unica y singular por lo que los procesos de asimilacién del
diagndstico, reestructuracion familiar e impacto se veran determinados por la conexidn intra e
interpersonal de cada uno de sus miembros. Asimilar el diagnostico de un hijo o hija con
discapacidad implica de algiin modo un conflicto interno. Sin embargo, este conflicto no
emerge a nivel familiar debido Unicamente a la diversidad funcional. Las capacidades y
oportunidades que muestra el sistema familiar para adaptarse a esta nueva situacion forman

parte de dicho conflicto (Nufiez, 2003). A raiz de la aportacion de NUfiez, emerge otro
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concepto clave en el presente trabajo, la capacidad de adaptacion de la familia ante la nueva
situacion. Esta capacidad en fundamental ya que va a permitir a la familia poner en marcha
recursos y mecanismos de afrontamiento para asimilar y aceptar la nueva situacion, buscando

soluciones a las necesidades y dificultades que surjan en el dia a dia.

El abordaje de la nueva situacion, depende a su vez de los recursos y redes de apoyo
con los que cuentan las familias, siendo un factor de riesgo en familias mas vulnerables. Las
familias que cuentan con un menor con discapacidad plantean una serie de necesidades y
apoyos bésicos a los que la sociedad debe dar solucion. Son las instituciones publicas las que
deben garantizar la aportacion de recursos econémicos y materiales, con el fin de ayudar y
acompafiar a la familia a la hora de afrontar una nueva situacion que plantea una serie de
necesidades. Consecuentemente, es necesario garantizar la deteccion precoz de aquellas
familias mas vulnerables y con ello, la derivacion temprana a profesionales especialistas que
puedan garantizar un apoyo profesional. A continuacidn, se muestran una serie de indicadores

que pueden permitir detectar aquellas familias mas vulnerables (Ndfiez, 2003):

o Conflictos previos tanto familiares como conyugales.

o Debido a la carga o dependencia en el cuidado, los familiares renuncian a sus propias
necesidades, priorizando las terapias de su familiar (esperanza de mejora).

o Dificultad en la asimilacion de la nueva situacion tras la llegada de la patologia en sus

vidas (aislamiento con el entorno social).

o Dificultades socioeconomicas.
o Escasez de redes de apoyos con las que cuenta la familia.
o Familias en situaciones de riesgo debido a diferentes factores o causas.

o Integridad o cohesion familiar pobre.
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o Permanencia de emociones negativas: culpa, rabia, miedo, desilusion, incertidumbre,
verglenza, etc.
o Reduccion del tiempo de ocio o respiro familiar.

o Reformulacion de las expectativas sobre sus hijos e hijas.

Siguiendo la linea de los contextos mas vulnerables, Fantova plantea el abordaje de
los distintos factores de riesgos en familias mas necesitadas a través de categorias o variables

(2002, p. 10):

1. Variables familiares (recursos socioecondmico, integridad familiar, estado
emocional, afrontamiento de la nueva situacion, cambio de roles, estructura familiar
y responsabilidades).

2. Variables de los padres y madres (calidad de la relacion de pareja y cuestiones de
organizacion del tiempo).

3. Variables del menor (tipo o grado de afectacion, edad, género o temperamento).

4. Variables externas (redes de apoyos sociales y profesionales).

Finalmente, en el caso del Sindrome de Rett se tiende a establecer el foco de atencion
en la accién médica o clinica debido a las numerosas alteraciones y sintomatologia que
aparece a lo largo del desarrollo, descuidando el impacto psicoldgico y social que implica en
el contexto familiar. Es por ello, que el foco de atencion en el sujeto debe ir mas alla del
diagnostico y de las necesidades médicas, considerando el impacto psicologico del
diagndstico en el entorno familiar y social como un factor de riesgo. Ante el
desconocimiento, la falta de informacion y la poca prevalencia de una enfermedad rara en la
sociedad, el riesgo de que las familias no cuenten con estrategias ni recursos para afrontar la
nueva situacion y ajustarse a ella, es una realidad, agravando el impacto emocional en el

sistema familiar. Del mismo modo, la crisis del ciclo vital familiar puede provocar la rotura o
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distanciamiento de los vinculos familiares de algunos de sus miembros o bien que algunas
familias no sean capaces de asumir en su totalidad la nueva situacion (aceptacion),
provocando un estancamiento emocional. Con todo ello, la complejidad propia del Sindrome
de Rett (considerando sus variantes, sintomatologia, fases regresivas o diagnostico posterior
al nacimiento) dificulta en gran medida el abordaje de la nueva situacién a la que se enfrenta

la familia.

3.2.3  Fases psicoldgicas ante el diagndéstico

Una vez que conocido el diagnéstico y planteado el abordaje de una nueva realidad, se
da comienzo a una serie de fases por las que los familiares acaban asimilando la nueva
situacién y necesidades de su hijo o hija, como altimo escalon del proceso. En cada una de
las fases se enfrentan a diferentes sensaciones, pensamientos y sentimientos como pueden ser
rechazo, culpabilidad, confusién, miedo, etc. A su vez, las familias cuentan con numerosas
dudas sobre la nueva realidad que tienen que hacer frente, de la cual apenas tienen
informacidn. Para dar respuesta a estas dudas y preocupaciones, recurren a diferentes
especialistas con el fin de encontrar una opinion o valoracion diferente al diagnostico que han
recibido. Actualmente se consideran 4 fases principales que se pueden manifestar tras el

diagnostico (Perpifian, 2009) y estan reflejadas en la Figura 19.

Figura 19

Fases psicoldgicas de la familia ante el diagnéstico de una disfuncion

Fase de
adaptacion

Fuente: (Elaboracion propia a partir de Perpifian, 2009).
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1. FASE SE SCHOCK

Coincide con el momento de recibir informacién sobre el diagnéstico del familiar.
Supone una fase de bloqueo emocional (se sienten perdidos y desorientados), donde la
explosion de emociones pueden expresarse abiertamente, o por el contrario, la familia se
muestra inhibida o paralizada. Algunas de estas emociones son: panico, rabia, culpa, blogueo,

depresidn, desintegracion o negacion.

2. FASE DE REACCION

El bloqueo y confusion de la fase anterior, da paso a un periodo de cambio. La
informacion recibida sobre el diagnostico empieza a ser asimilada, comprendiendo las
emociones o reacciones previamente experimentadas. Las emociones que definen esta fase
son: miedo, enfado, culpa, tristeza o rechazo. En determinados casos permanece la negacion

ante la nueva realidad.

3. FASE DE ADAPTACION

Proceso de reconstruccion donde el dolor y la tristeza van perdiendo peso y
experimentan situaciones mas gratificantes. Los padres y madres comienzan a percibir a su
hijo o hija por lo que es, y no por la patologia. Igualmente, se muestran mas receptivos a la
nueva realidad e informacidn que reciben (asimilacion y afrontamiento). En consecuencia
comienzan a observar conductas similares a las del resto de iguales y generan sentimientos de
pertenencia a través de la paternidad/maternidad. Algunas de las caracteristicas que definen

esta fase son:

o Busqueda de informacion sobre la patologia (distintas fuentes de informacidn escrita y

de profesionales). Durante este proceso, las familias pueden experimentar ansiedad a
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la hora de encontrar respuestas a sus inquietudes o miedos: ;Qué va a ser de él o ella

cuando no estemos? ¢Sera feliz? ¢Por qué nos ha pasado esto a nosotros?.

o Asimilacion y reconocimiento social de las caracteristicas de su hijo o hija.

o Reajuste de roles y responsabilidades como padres o madres. A su vez, se asume una

actitud de proteccién ante la posibilidad de recibir criticas o rechazo social.

o La esperanza supone otro de los sentimientos generados en esta fase con el fin de
depositar cierta ilusion porque la nueva situacién cambie y vuelvan a experimentar
normalidad.

4, FASE DE ACEPTACION
La familia culmina el proceso de asimilacion aceptando las necesidades y patologia

del sujeto. Da comienzo entonces, una fase donde empiezan a disfrutar de los logros y

relacion con su hijo o hija. La adaptacion a las nuevas necesidades se manifiesta a través de

una serie de reajustes: Acceso a nuevos apoyos (familias que conviven con la misma
patologia) o servicios como asociaciones; Reorganizacion de las emociones previamente
experimentadas; Reconocimiento y valoracion de la maternidad y paternidad; Participacion
activa en el desarrollo de su hijo o hijo, asi como en sus tratamientos; Reajuste de las

responsabilidades roles de los miembros familiares.

Considerando concretamente el Sindrome de Rett, es a medida que van apareciendo
los primeros signos de alarma o sintomas cuando poco a poco va apareciendo la sospecha de
alguna disfuncion en sus hijas. Cada familia afronta esta realidad de forma diferente, por lo
que el trabajo de seguimiento y acogida va a estar ajustado a la etapa 0 momento emocional

en el que se encuentren. Las fases propias del Sindrome y las regresiones que implica,
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provocan que la familia pueda experimentar un retroceso en las fases psicoldgicas ante la

aparicion de nuevos sintomas.

La duracién o prolongacién de cada una de las etapas es variable al igual que su
intensidad. Uno de los objetivos de la intervencidn familiar es que las familias afronten las
fases intentando reducir el periodo adaptativo de asimilacion de la nueva situacién para
aceptarla. De este modo, se consigue situar a la familia como el principal agente educador y
motor del desarrollo. Es un proceso largo y doloroso donde la familia asume diferentes roles
en funcién a los sentimientos y emociones encontrados. En el caso de familias que disponen
de recursos y apoyos del entorno, cuentan con mas posibilidades de afrontar la nueva
situacion, al interrelacionar aspectos emocionales y cognitivos para seguir adelante
(Ammerman, 1997). El apoyo emocional tiene como referencia en la mayoria de las familias,
el entorno mas cercano (amistades y familiares) o aquellas personas con las que hayan
establecido lazos afectivos significativos. En relacion al Sindrome de Rett, las propias fases
de esta enfermedad rara, asi como la pérdida de habilidades ya adquiridas, implica en algunas
familias que se experimente un retroceso en las fases psicologicas, asi como la necesidad de
alargar la duracion en alguna de estas fases (Ejemplo: prolongacion de la fase de adaptacion

antes de pasar a la fase de aceptacion).

Por otro lado, algunos autores plantean otras fases emocionales ante el proceso de
asimilacion, por ejemplo: fase de asimilacion, negacion, conmocién, duelo o reorganizacion.

A continuacion, de dan a conocer algunas de estas fases y las caracteristicas que las definen.

ASIMILACION:

Las familias buscan respuestas a sus preocupaciones en experiencias, conocimientos o
estereotipos construidos anteriormente sobre las discapacidades (Fantova, 2002). Se inicia asi

la asimilacion y elaboracién de la nueva realidad a la que deben hacer frente. Una vez que se
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asume la nueva situacion, la familia pone en marcha una serie de mecanismo de
autorregulacion que les permite seguir funcionando como sistema y mantener asi un
equilibrio emocional y de bienestar. Consecuentemente, se generan cambios en las
interacciones familiares de manera consciente o inconsciente, que pueden provocar el
equilibrio o desequilibrio del bienestar familiar (Silva, 2015). Asi mismo, algunas familias
refuerzan y reconstruyen un sentimiento familiar e incorporan una serie de valores que hasta
entonces les resultaban desconocidos. Algunos de estos valores son (Tercer Informe
Discapacidad y Familia, Fundacion Adecco, 2017): Priorizacion; Fuerza de voluntad;

Tolerancia; Empatia; Paciencia; Solidaridad y Motivacion.

CONMOCION Y NEGACION

La familia experimenta en esta etapa (conmocion) sentimientos de verglienza, culpa o
autocompasion. Surgen sentimientos de rechazo, y aparecen algunas preguntas como por qué
me paso esto a mi 0 por qué me castigaron. Respecto de la negacion, la familia continuta sin
aceptar la condicion de su hijo o hija, lo que lleva a los familiares a buscar soluciones ante la
esperanza de que todo vuelva a la normalidad, negandose a aceptar las necesidades

implicadas (Mufioz, 2012).

DUELO:

El duelo es el proceso que se experimenta frente a una pérdida querida y valorada,
caracterizado por sentimientos de ira, tristeza, soledad, incluso planteandose la idea de morir
(Quintas, 2012). Esta fase da comienzo cuando el familiar asume y es consciente de la
sensacion de vacio que ha dejado la pérdida del hijo o hija esperado durante el embarazo
(distorsion de las expectativas). La fase de duelo finaliza cuando la persona es capaz de

aceptar y asumir la pérdida, ajustandose a la nueva realidad (Lillos, 2014).
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REORGANIZACION:

El pesimismo y renuncia que muestra la familia ante la imposibilidad de obtener los
resultados esperados, genera la necesidad de reorganizarse buscando estrategias para la
superacion del conflicto (Mufioz, 2012). Esta reorganizacién se manifiesta asumiendo nuevos

roles y responsabilidades dentro del nicleo familiar.

ACEPTACION:

El periodo de aceptacién va a depender de factores como: las caracteristicas
emocionales y personales de los progenitores, la dinamica familiar, la relacion de pareja, las
redes de apoyo, el orden de nacimiento del recién nacido (si es primogénito o no), el estatus
sociocultural y econdémico, etc. (Sarto, 2001). Esta fase culmina con el reconocimiento del
familiar y sus necesidades, aceptandole tal y como es. Se llega asi al final del proceso, donde
se alcanza el nuevo equilibrio familiar deseado, facilitando las interacciones entre los
familiares y su entorno (incluyendo a la persona con diversidad funcional). Existe tambiéen la
posibilidad de que la familia no culmine el proceso con esta fase. Debido a las necesidades

emocionales y psicologicas (rechazo u ocultamiento).

Desde la Asociacion Espafiola del Sindrome de Rett, es la trabajadora social del
centro quién se encarga de hacer una valoracién del estado emocional de la familia tras la
entrevista de acogida en la propia Asociacion. Es fundamental esta toma de contacto para
analizar qué emociones transmite la familia ante su nueva situacién (miedo, frustracion
culpabilidad, tristeza, etc.) y ofrecer informacidn y apoyos necesarios de manera gradual. Una
de las actividades que se llevan a cabo desde la Asociacion Espafiola del Sindrome de Rett, es
el acercamiento con otras familias con el fin de dar la bienvenida y compartir experiencias
entre familiares que han pasado por el proceso de diagndstico de sus hijas o hijos, una vez

que la familia muestra aceptacion de la nueva situacién. La dispersion geografica del
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Sindrome de Rett en Espafia dificultad en gran medida la acogida y valoracion presencial, por
lo que se recurre a entrevistas telefonicas o derivacion al delegado o delegada de la

Comunidad Auténoma o Provincia.

3.3 Impacto de la discapacidad en la dinamica familiar

3.3.1 Necesidades generales

Tras conocer los distintos elementos que configuran el proceso de asimilacion del
diagndstico y consecuentemente de la nueva realidad, se profundiza sobre las distintas
necesidades que emergen del contexto familiar y suponen factores de riesgo a considerar
como parte del impacto emocional. Para ello, es fundamental tener una vision global o
panoramica de las necesidades, ya que va a permitir establecer medidas de prevencion ante
conflictos y contextos de riesgo familiar. Por tal razon, no se debe poner el foco de atencion
solo en las necesidades y demandas que verbalizan los padres y madres, sino considerar
aquellos factores que pueden suponer un conflicto u obstaculo para la persona con
discapacidad y su entorno, pudiendo pasar desapercibido. Un ejemplo de ello hace referencia
a los apoyos sociales, oportunidad de respiro familiar, recursos econémicos, entorno social
del menor, etc. Generalmente las necesidades son de caracter econdémico, educativo, afectivo
y social, que coinciden con las necesidades que presentan la mayoria de las familias. Segun
Sarto (2001), las familias que conviven con la diversidad funcional priorizan las siguientes
necesidades: Prevencion y diagndstico precoz; Informacién y formacion; Atencion sanitaria y
rehabilitadora; Certificado de dependencia como “estigma”; Escuelas infantiles; Centros
educativos; Recursos econdmicos; Atencion psicoldgica; Transporte; Ayudas en el hogar;

Ocio; Contacto con familias y asociaciones e Influencia social.
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Por su parte, en el Tercer Informe Discapacidad y Familia de la Fundacion Adecco
(2017), se analizaron cuales eran las mayores necesidades para familias que contaban con un

hijo o hija con discapacidad y que se resumen en la Tabla 23.

Tabla 23

Exigencias a las que hace frente la familia ante la discapacidad

~ Invertir en la adaptacion del hogar ante las barreras fisicas

~ Destinar recursos econdmicos para afrontar el coste de las terapias
0 tratamientos

~ Costes econdmicos para dar respuesta a las necesidades de cuidado
(escuelas infantiles o profesionales)

~ Ajuste de la jornada laboral para poder atender al familiar afectado

FINANCIERA

~ Grado de dependencia generado ante el cuidado

3 ~ Baja calidad en el suefio ante las necesidades de cuidado durante la
FISICA noche

~ Necesidades terapéuticas

~ Gestion y planificacion ante numerosas citas médicas

MEDICA .
~ Afrontar numerosos gastos médicos

~ Reducir el tiempo de ocio

~ Dar a conocer la patologia con personas del entorno y asimilacion

SOCIAL/ de sus reacciones

~ Informar sobre aspectos de la vida privada en la recogida de

EMOCIONAL informacion por parte de profesionales

~ Aceptacion de la diversidad funcional y afrontamiento de la nueva
realidad

Fuente: (FEAPS, 2004).

Considerando como punto de partida las necesidades financieras o econdmicas, los
recursos econdomicos suponen una gran preocupacion para las familias ante la discapacidad,
ya que son numerosos los gastos que deben afrontar para cubrir los cuidados y tratamientos

que precisan. Segun el Instituto Nacional de Estadistica (INE), el 75% de las familias con
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miembros con discapacidad afirma llegar con dificultad a fin de mes, frente al 60% del resto
de las familias. Tomando como referencia el Tercer Informe sobre Discapacidad y Familia
(Fundacién Adecco, 2017), el 58% de las familias encuestadas se sustentan con un sélo
salario. A través de la Gréfica 2 se puede observar que para el 33,8% de la muestra la
cantidad destinada a las terapias representa entre el 20% - 30% del presupuesto familiar,
mientras que para el 18,4% esta cuantia supone entre el 30% - 40% de los ingresos o

presupuestos familiares.

Gréfica 2

Porcentaje de los ingresos familiares que se invierten en terapias de la persona con

discapacidad

1.8%

m Entre el 20% vy el 30%
33.8% W Entre el 10% y el 20%
W Entre el 30% y el 40%
O Entre el 0% v el 10%

[ Mas del 50%

M Entre el 40% y el 50%

17.8%

18,4%

25.2%

Fuente: (Encuesta Fundacién Adecco a las familias con personas con discapacidad a cargo, 2017, p. 27).

Para cubrir las necesidades econdmicas, las familias se ven presionadas para realizar
actividades laborales. Por el contrario, se puede plantear otra situacion completamente
diferente, donde la necesidad de cuidar a una persona dependiente se traduce en no poder

trabajar fuera de casa, renunciando a la posibilidad de trabajar para dedicar mas tiempo al
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cuidado del familiar con discapacidad. En torno al 75% de familias que cuentan con alguna

persona con discapacidad a cargo, manifiestan dificultades para conciliar la vida familiar y la

actividad laboral que desarrollan (Fundacion Adecco, 2017). Este hecho provoca que las

familias demanden y exijan facilidades por parte de las empresas para poder hacer frente a los

cuidados. La Gréfica 3 muestra las medidas de conciliacion ofrecidas por las empresas para

trabajadores y trabajadoras con familiares a cargo con discapacidad, alcanzando una

aplicacion inferior al 50% (Fundacién Adecco, 2017).

Gréfica 3

Medidas de conciliacion laboral ofrecidas por empresas

Posibilidad de abandone del puesto de

trabajo ante emergencias familiares

42 6% y ]

Comunicacién abierta y transparente con
el superior para atender necesidades y
circunstancias familiares especificas

37.4% ]

Flexiseguridad: flexibilidad de horarios y
jornada laboral

34,8% >

Viernes por la tarde no laborables

33.9% y ]

Posibilidad de excedencia puntual con
reserva de puesto

270% y ]

Fuente: (Fundacion Adecco, 2017, p. 9).

Jornada continua yfo reduccién de jorna-
da, por encima de lo que establece la ley

23,0% ]

Reuniones por videoconferencia para
avitar viajes

14, 8% |

Pasibilidad de cambio de turne, si procede

12,2% I

Teletrabajo y trabajo en remoto

10,0% y

Medidas de acercamiento del domicilio al
puesto de trabajo: ruta autobuses, plaza
de aparcamiento en la empresa, ete

52% O



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 161

En relacion a las necesidades en el cuidado de la persona con Sindrome de Rett y la
conciliacion laboral, en el 2011 se publico el Decreto 1148/2011, de 29 de julio, por el cual se
aplica una prestacion econémica por el cuidado de menores afectados por cancer u otra

enfermedad grave, incluyendo al Sindrome de Rett:

Dicha prestacion, con naturaleza de subsidio, tiene por objeto compensar la pérdida de ingresos que
sufren las personas interesadas al tener que reducir su jornada, con la consiguiente disminucién de salarios,
ocasionada por la necesidad de cuidar de manera directa, continua y permanente de los hijos o menores a su
cargo, durante el tiempo de hospitalizacion y tratamiento continuado de la enfermedad. (RD 1148/2011, de 29

de julio, p. 86801).

3.3.2 Necesidades desde el perfil del cuidador o cuidadora a través de

distintas variables de estudio

Una vez que se conocen algunas de las necesidades y demandas a nivel economico o
laboral, es importante profundizar sobre algunos de los elementos relacionados con el
impacto emocional y estructural que se pueden dar en el ntcleo familiar respecto a la figura

principal de cuidador o cuidadora (Géngora, 1998 a partir de Salcedo et al., 2012):

o Alteraciones procesuales: Implica un asilamiento con el exterior debido a que se
reduce la interaccion con el entorno por las necesidades de cuidado de la persona
dependiente. Frente a esta necesidad, las asociaciones ofrecen servicios 0 programas
de apoyo, como es el programa de “respiro familiar”. Este programa fomentan que los
familiares tengan un tiempo de ocio, fomentando el bienestar social y calidad de vida
familiar. Como mencionan Mercado y Garcia (2010), el hecho de tener un hijo o hija
con discapacidad repercute en que la dinamica familiar cambia hacia una
sobreproteccidn por parte de los progenitores, dejando de lado aspectos relacionados

con el ocio y tiempo libre propio.
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o Alteracién emocional: El proceso de asimilacion del diagnostico y afrontamiento de
una nueva situacion, como se ha mencionado en el apartado anterior sobre fases
psicoldgicas ante el diagndstico, implica la generacion de una serie de respuesta que
van desde el dolor, contrariedad, depresion, culpabilidad o temor por un futuro
incierto, asi como la confrontacion de sentimientos contradictorios (deseo de ayudar
en el cuidado del familiar frente a las numerosas necesidades que implica). Este
proceso de superacidn repercute en necesidades de apoyo en la intervencién debido al
desgates psicoldgico y fisico que implica. Es importante respetar los tiempos de
asimilacion de cambio que se estan produciendo, ya que cada persona lleva un
proceso de asimilacion que requiere tiempos distintos pese a que pertenezcan al

mismo nucleo familiar.

o Alteraciones en la estructura: Se produce un cambio o modificacion en las
funciones y roles de la familia tras afrontar una nueva realidad (discapacidad). Es
entonces cuando aparece el rol del cuidador o cuidadora primario, es decir, la persona
que asume el cuidado de la persona con discapacidad. Con frecuencia, esta relacion
privilegiada es resentida por algun otro familiar, asi por ejemplo, hermanos o
hermanas pueden no entender los cuidados y sentir celos o cierto abandono, lo que les
puede llevar a desarrollar sintomas fisicos o psicolégicos como trastornos de
comportamiento o fracaso escolar (Salcedo et al., 2012). La demanda de apoyo
emocional en los cuidadores o cuidadoras principales implica respetar la necesidad de

(Perpifian, 2009):

~ Aceptar el momento concreto que estan atravesando.
~ Compartir experiencias con otras familias similares.

~ Descubrir que tienen capacidad de atender a su hijo o hija.
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~ Expresar sus emociones y ser escuchados.

~ Interpretar adecuadamente sus acciones de busqueda.

A continuacién, se dan a conocer algunos de los resultados alcanzados en diferentes
estudios que ofrecen un andlisis del impacto emocional en relacion al perfil de cuidador o
cuidadora. Para ello se consideran dos categorias referentes a las variables de ansiedad
(incluyendo a la variables estrés) y depresién por un lado; y el analisis de la calidad de vida

familiar, por otro.

a) Andlisis de los niveles de ansiedad/estrés y depresion

Partiendo de una de las publicaciones de 2005, el investigador Badia considero el
analisis del estrés como variable significativa a la hora de evaluar el impacto de la
discapacidad en el contexto familiar, dando a conocer algunos de los factores que
determinarian diferentes niveles de estrés de una familia a otra. El estudio concluyo que la

diferencia en los niveles dependia de:

- Grado de discapacidad y de dependencia.

- Demandas del cuidado por parte de la familia.
- Nivel y recursos socioeconémicos.

- Redes de apoyo.

- Capacidad de afrontamiento.

En consonancia con los resultados del estudio de Badia, se publicé en 2006 (Pozo,
Sarria y Méndez) una investigacion que permitié establecer dos factores que implican
distintos niveles de estrés en las familias a través de la experiencia con la diversidad

funcional:
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e Grado de apoyo para la familia en el cuidado de su familiar con discapacidad
(coincidiendo con el estudio de Badia en 2005).
e Sentido de la coherencia o percepcion de su situacion desde el punto de vista de los

integrantes de la familia.

Por su parte, Segui, Ortiz y de Diego (2008) se centraron en evaluar las necesidades
de sobrecarga de 40 cuidadores y cuidadoras en Esparia de personas con autismo. La fatiga,
depresidn, baja autoestima e insatisfaccion interpersonal son otras de las variables que se
consideraron a la hora de analizar el impacto en la familia ante la discapacidad. Como se
muestra en la Tabla 24, el 72,5% de los cuidadores y cuidadoras de menores autistas
experimentaron una sobrecarga intensa (traducida en niveles de estres), que se pudo reflejar a

través de la escala de sobrecarga del cuidador conocida como Escala Zarit.

Tabla 24

Porcentaje de los niveles de sobrecarga en categorias

Muestra No Sobrecarga Sobrecarga
sobrecarga leve intensa

40 cuidadores y

. 12,5% 15% 72,5%
cuidadoras

Fuente: (Segui, Ortiz y de Diego, 2008, p. 103).

Del mismo modo, esta investigacion evalué la realidad psicopatologica a través del
Cuestionario Symtom Check List-90-Review (SCL-90-R). Considerando la dimension de
ansiedad, el 42,5% de la muestra se situd en niveles medios-altos frente a un 12,5% en
niveles bajos. Por su parte, los niveles de depresion mayoritarios de la muestra fueron

medios-altos (40%), frente al 17,5% de niveles bajos (Tabla 25).
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Tabla 25

Distribucién de frecuencias de las puntuaciones en dos dimensiones de salud del SF-36

0-25 26-50 51-75 76-99
Dimensiones
somaticas (bajo) (medio- (medio-  (alto)
bajo) alto)
Depresion 17,5 30 40 12,5
Ansiedad 12,5 35 42,5 10

Fuente: (Segui, Ortiz y de Diego, 2008, p. 103).

Siguiendo con la presencia de indicios de trastorno de ansiedad y depresion, en 2012
se publica una investigacion que permitié conocer la presencia de dichos trastornos en una
muestra de 45 familias de Ceuta y que estan a cargo de una persona con diversidad funcional
de tipo intelectual (Salcedo et al.). EI 42,22% de la muestra presentd trastorno de ansiedad
(frente al 57,78% que no presentaba indicios), mientras que el 48,89% fue de depresion (el
51,11% no presentaba indicios). A su vez, el 28,8% reflejé altos indices de depresion y
ansiedad simultaneamente. En su conjunto, el 62,3% de los sujetos presentaron sintomas de

depresion, ansiedad o ambos.

En relacion a las lineas de investigacion internacionales, en 2012 se publica un estudio
donde los 82 cuidadores y cuidadoras de la muestra (Brasil) que estaban a cargo de una
persona con paralisis cerebral mostraron niveles de ansiedad elevados (49%), segun la escala
Anxiety and Depression Hospital Scale (Andreya y Alves). Los niveles de depresion
quedaron representados por el 31% de la muestra a través de la misma escala. Siguiendo la
linea de estudios sobre el impacto de la paralisis cerebral, en 2015 la investigacion de Rubio,
Gutiérrez y Castellanos permitié demostrar como en una muestra de 131 familiares de

México, el 40,5% mostraba niveles altos de ansiedad (reflejando consonancia con los
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alcanzados en la investigacion de Andreya y Alves, 2012) y el 9,2% mostraba niveles de
depresion graves. Un aspecto significativo del estudio fue la correlacion entre la depresion y
asistencia a terapia del familiar, donde se reflejaron niveles mayores de depresion en familias
con elevadas inasistencias a las terapias de su familiar. En consonancia con los niveles graves
de depresion alcanzados en la investigacion de Rubio, Gutiérrez y Castellanos (2015), en
2016 se lleva a cabo un estudio con 101 familiares residentes en México (Ceja y Castellanos)
donde la muestra mostro niveles severos de depresion en un porcentaje préximo al alcanzado
en el estudio del 2015 (7,9%). En relacion a los niveles de ansiedad, el 45,4% de los
cuidadores y cuidadoras mostraban niveles altos en dicha variable. Estos datos mostraron
cierta similitud con los estudio realizados en afios anteriores sobre parlisis y contexto
familiar (Andreya y Alves, 2012; Rubio, Gutiérrez y Castellanos, 2015).

Recientemente se ha publicado el estudio realizado sobre la carga laboral y ansiedad
en cuidadores y cuidadoras de personas con discapacidad severa residentes en México
(Gualpa et al., 2019). Este estudio ha podido reflejar a través de la Escala Zarit, como el
38,6% de la muestra manifiesta una sobrecarga laboral y del cuidado de su familiar traducida
en niveles de estrés (25,3 % sobrecarga ligera 'y 13,3 % sobrecarga intensa). Por otra parte, la
aplicacion de la subescala de ansiedad de Goldberg permitié demostrar los diferentes niveles
de ansiedad: el 21,3% alcanzé niveles bajos, el 67,3% niveles medios y el 11,3% niveles
altos.

Considerando los estudios anteriores y valorando sus resultados alcanzados, ambas
variables (ansiedad y depresion) han reflejado su presencia con indices altos, considerandose
factores de riesgo como parte del impacto de la discapacidad en la familia. La prevalencia de
niveles de ansiedad y depresion en estas familias, justifica en gran medida que se continle

investigando sobre el impacto de estas variables y la repercusion que implican en el sistema
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familiar, asi como la consideracion para formar parte de la intervencion y aplicar programas

preventivos.

b) Analisis de la calidad de vida familiar

El concepto de calidad de vida en las personas con discapacidad y sus familias, cada
vez cobra mayor importancia, lo que ha llevado a plantear en paises como Estados Unidos y
Canada, la evaluacion de la calidad de vida de las familias de personas con discapacidad. Esta
evaluacion analiza los indicadores de éxito de los programas e iniciativas de politicas
encaminadas a la prevencion e intervencién con esta poblacion (Cérdoba, Gomez y Verdugo,

2008).

Actualmente, uno de los grandes retos planteados en la politica social tiene que ver
con su calidad de vida, ya que como se muestra en el informe de la Organizacién Mundial de
la Salud (2011), apenas se considera la calidad de vida como un factor determinante en esta
poblacion. La calidad de vida en el ambito familiar se puede evaluar considerando el impacto
que causa la discapacidad en la familia y en el propio individuo. Se establece como punto de
inicio, conocer las transformaciones que ocurren en el seno familiar y generar servicios de
apoyo para que la familia afronte las diferentes fases de evolucion de la discapacidad
(Guevara y Gonzalez, 2012). Para medir y mejorar la calidad de vida de una familia que
convive con una persona con discapacidad, es importante considerar los 7 elementos que
establece la FEAPS (2004). Estos 7 elementos heterogéneos son: Bienestar emocional;
Bienestar econdmico; Inclusion y participacion; Salud; Organizacion y habilidades parentales

y maternales; Interaccion familiar; y Acomodacion de la familia.

Esta Confederacion ha incorporado en su modelo de intervencion y servicios (2009),
la calidad de vida del individuo y su contexto familiar. Este enfoque establece las siguientes

claves para llevar a la practica (FEAPS, 2007):
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~ Mejorar la calidad de los procesos de intervencién o tratamiento (evaluacion).

~ Reconocimiento de las capacidades de la persona con diversidad funcional, asi como
sus derechos.

~ Participacion de las familias y personas afectadas en la toma de decisiones en torno al
apoyo (Figura 20).

Figura 20

Factores clave en la calidad de vida familiar ante la discapacidad

La familia tiene oportunidades de

Dar respuesta a las . .
lograr objetivos significativos

necesidades familiares

N\ \
Todos los familiares

disfrutan de la vida
familiar

Fuente: (Elaboracién propia a partir de Guevara y Gonzalez, 2012).

Para llegar al planteamiento de este enfoque sobre la calidad de vida familiar ante la
discapacidad, es fundamental considerar algunos de los estudios que han permitido reflejar
informacion sobre dicha variable. Uno de los estudios es el de Cérdoba, Gémez y Verdugo
(2008), que permitio reflejar la satisfaccion de las relaciones familiares en el hogar,
mostrandose como un factor clave en torno a la calidad de vida familiar. Las variables que se
tomaron como referencia para analizar su relacion fueron: Grado y tipo de diversidad
funcional; Edad; Género; Forma familiar; Recursos socioecondmico; Relacion con el
miembro de la familia. Los resultados dieron a conocer una insatisfaccion global de las

familias sobre el apoyo a su familiar, mientras que el factor que reflejé mayor satisfaccion fue
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la interaccion familiar en su hogar. Sin embargo, no se pudo respaldar una relacion de los

resultados obtenidos en relacion a las variables del estudio.

Otro de los estudios reconocidos (Ortunio, Herrera 'y Guevara, 2015) debido a las
aportaciones realizadas en torno a la calidad de vida del cuidador y cuidadora, mostré que dos
tercios de la muestra manifestaban una satisfaccion baja en torno a las relaciones
interpersonales (al contrario que el estudio de Cordoba, Gomez y Verdugo, 2008). A su vez,
relaciona la carga en el cuidado como factor en la calidad de vida de este perfil. Los

resultados alcanzados a través del cuestionario WHOQOL-BREF fueron:

o En el dominio salud fisica, la satisfaccion se situo en el nivel medio (59%).

o En el dominio psicolégico y del entorno se situd en el nivel medio (58% y 53%
respectivamente).

o En el dominio de relaciones interpersonales, la satisfaccion en su mayoria fue baja

(65%).

En virtud de todo ello, estos estudios han podido reflejar y consensuar sobre algunos
de los elementos con mayor protagonismo en el impacto emocional de la discapacidad en
torno a la familia, y especificamente en el perfil de cuidador y cuidadora principal. La
ansiedad, depresion, estrés parental y calidad de vida suponen asi, una serie de variables de
riesgo que deben formar parte de una intervencidn con caracter preventivo con la familia y

con la persona afectada.

3.3.3 Impacto conyugal y filial

En referente a las necesidades que pueden surgir para afrontar la nueva realidad, se
considera la relacion de pareja y filial en el sistema familiar como elementos a considerar en

el impacto emocional. El plano de la pareja supone un elemento de gran importancia a la hora
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de dar estabilidad a la nueva situacidn que se plantea en el hogar. El afrontamiento de la
discapacidad de uno de sus hijos o hijas, puede suponer una union y apoyo entre ambos
cényuges. En algunos casos, un elemento clave que favorece esta forma de afrontar la nueva
realidad es la ausencia de conflictos en la pareja antes de recibir el diagnostico, ya que puede
suponer un obstaculo en la comunicacion y expresion de los nuevos sentimientos
encontrados. Esos conflictos pueden agravarse, o por el contrario, la nueva situacion sirve
como escusa para distanciarse respecto a los conflictos de parejas previos (Ndfiez, 2003).
Otro de los escenarios que pueden emerger en la relacion de pareja ante la discapacidad es la
negacion, huida o alejamiento evitando el apego, lo que conlleva un riesgo de abandono.
Igualmente, el proyecto comun de pareja se rompe a la vez que se experimentan sentimientos
de impotencia o culpa (Lillos, 2014). Con todo ello, la falta de comunicacion, aislamiento o
por el contrario; la unidn de la pareja donde ambas partes buscan la estabilidad, implica
abordar sistemas familiares con distintos procesos de asimilacion y aceptacion de la
diversidad funcional. Asi mismo, la relacion de pareja implica sistemas familiares donde se
aborda la nueva situacion fortaleciendo la capacidad de adaptacion para amortiguar los

factores de riesgo (como la ansiedad o depresion) que ponen en peligro la integridad familiar.

Respecto al impacto filial, el vinculo paternal o maternal implica una serie de cambios
a lo largo del proceso de asimilacion de la nueva situacion. Entran en juego los numerosos
estados emocionales que afrontan los padres y madres ante las necesidades que plantean sus
hijos e hijas. Estos estados emocionales implican sentimientos ambivalentes y muy intensos,
desde el primer momento en que se descubre la discapacidad (desconcierto, extrafiamiento,
inseguridad, desilusién, dolor, culpa, miedo, rechazo, rabia, etc.). Sin embargo, estos
sentimientos negativos puede interactuar con otros positivos, generando cierta complejidad

en las relaciones afectivas. Es fundamental que los padres y madres sean capaces de
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reconocer y asimilar esos sentimientos ambivalentes como parte del proceso de adaptacion y

crecimiento dentro del ndcleo familiar.

3.4 La figura invisible de los hermanos y hermanas

3.4.1 Importancia del rol fraternal

Dentro de los estudios sobre familia, no es hasta la década de los 80 cuando comienza
a aparecer algun estudio relacionado con el papel de los hermanos y hermanas en el entorno
de la discapacidad (Lizasoain, 2010). Dentro del contexto familiar, este perfil no ha sido
considerado o no se le ha dado la atencion que merece. Esto ha llevado a analizar el impacto
de la discapacidad en la familia, tomando como referencia el analisis de cambios o
necesidades de los padres o madres y no de los hermanos y hermanas, pese a formar parte del

nucleo familiar.

Sus actitudes como miembros del sistema familiar van a ser determinantes para la
insercion familiar, escolar y social. Son figuras socializadoras muy importantes (modelos
sociales), a la vez que establecen relaciones de apego (Andrés, 2011). En el contexto de la
Atencidén Temprana, suponen un recurso fundamental para trabajar la estimulacion ya que no
generan ninguna carga de ansiedad y muestran actitud de normalizacion ante la diversidad

funcional (Perpifian, 2009).

Sin embargo, sufren una serie de cambios emocionales que se deben considerar como
parte del tratamiento familiar. Asumen un gran sacrificio y responsabilidad en el cuidado de
su hermano o hermana con discapacidad, lo que puede llevar a plantear conductas negativas.
Algunas de estas conductas son: llamar la atencion, miedo a poseer una discapacidad,

sentimiento de culpa, negligencia, pena o una excesiva preocupacion por el futuro (Nufez y
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Rodriguez, 2005). Sus vivencias y respuestas emocionales, generalmente van a depender de

la situacion emocional de su padre y/o madre, y van a ir ajustandose a la nueva situacion.

3.4.2  Respuestas que se plantean dentro del entorno familiar y social

Desde el punto de vista profesional, asi como de las propias familias, es conveniente
ofrecer un escenario donde hermanos y hermanas puedan ejercer su papel a la hora de tomar
decisiones o resolver conflictos que les afecten. Para ello, asegurar la autonomia y escucha
activa dentro del nacleo familiar va a posibilitar que los hermanos y hermanas asimilen mejor
los cambios que estan ocurriendo en el hogar. Sin embargo, en muchos casos los terapeutas
familiares tienden a descuidar este perfil y recurrir demasiado al funcionamiento familiar
desde el perfil de los conyuges (Minuchin y Fishman, 2004). Frente a este hecho, como se ha
mencionado, es fundamental reunirse con los hermanos y hermanas, estableciendo dialogos o
tiempos de comunicacion donde puedan manifestar sus pensamientos o0 emociones para ser
mas participes sobre aspectos diarios que les puedan afectar.

Como se ha podido comentar y analizar en los apartados anteriores, el proceso de
asimilacion de la nueva situacion conlleva una serie de necesidades a las que se debe dar
respuesta a traves de las acciones de intervencidn familiar (incluyendo a los hermanos y
hermanas). Estas respuestas ayudan en el proceso de convivencia con la discapacidad a
mejorar la calidad de vida tanto del sujeto como de su figura fraternal. Un ejemplo de ello es
a la hora de crear un espacio fuera y dentro del sistema familiar donde puedan comunicarse
con su hermano o hermana. Igualmente, generar oportunidades donde puedan expresar lo que
sienten les va a ayudar a asimilar la nueva situacion y adaptarse a ella. Tanto los familiares
como profesionales implicados en el tratamiento y cuidado diario, deben considerar este
perfil para compartir informacién sobre la evolucion del familiar afectado. De lo contrario,
pueden darse sentimientos de angustia por la muerte, miedo al abandono, culpabilidad

tristeza, que pueden repercutir en limitaciones en el dia a dia (cambios en el rendimiento
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escolar, fatiga, disminucion de la calidad y cantidad de suefio, alteraciones en la

alimentacion, etc.).

Es fundamental que desde las asociaciones se fomenten programas de actividades para
personas con Sindrome de Rett que tengan un carécter inclusivo en relacion a los hermanos y
hermanas. A su vez, es importante ofrecer apoyo y comunicacion constante con ellos, para
asegurar una autoestima adecuada, asi como, su participacién en la toma de decisiones que

les afecte desde el rol fraternal.

3.4.3  Factores de riesgo a considerar

Una vez que se conocen las necesidades y el papel de los hermanos y hermanas en el
desarrollo del sujeto, se muestran algunos factores riesgo a tener en cuenta a la hora de
considerar su participacion e implicacion en la vida diaria. Estos factores de riesgo se
relacionan con el exceso de responsabilidad, sentimientos ambiguos o negativos en el entorno

familiar o presion a la hora de abandonar el hogar (Lizasoain, 2010).

o Adquieren el rol de mayores al superar a su hermano o hermana en el desarrollo
fisico, psicolégico o académico. Este aspecto les lleva a experimentar presion por
parte de la familia, al tener mayor posibilidad de alcanzar el éxito académico, social o
profesional.

o Son quienes asumen la responsabilidad de cuidado ante el envejecimiento de los
progenitores.

o La independencia o salida del hogar familiar les lleva a afrontar una situacion de

inestabilidad emocional causada por el sentimiento de culpa.
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o La sobreproteccion y atencion del hogar sobre su hermano o hermana les puede
generar sentimientos de celos al verse desplazados.

o Mayor nimero de responsabilidades ante las necesidades de cuidado de su hermano o
hermana. En consecuencia, los tiempos de ocio pueden verse reducidos. Pueden

manifestar conductas disruptivas frente al exceso de responsabilidad.

3.5 Intervencién familiar ante la discapacidad

3.5.1 Intervencion familiar

Como se ha abordado en los puntos anteriores, una vez que se conoce la discapacidad
que presenta uno de los miembros de la familia, comienza un proceso donde las necesidades
de apoyo y aportacion de informacion son constantes y de vital importancia de cara al
afrontamiento de la nueva situacion a la que van a hacer frente. La orientacion y la terapia
familiar constituyen un largo proceso de acompafiamiento a los miembros de la familia con el
fin de dar respuesta a las necesidades que plantean y aportarles estrategias de cara a
solucionar posibles conflictos, buscando el equilibrio interno en el nicleo familiar. La
intervencidn esta adaptada a la experiencia, expectativas, intereses y necesidades que plantea

cada familia.

La participacion de los padres y madres es vital, asi como la cooperacion y apoyo
recibido de otros miembros de la familia. Son los nuevos enfoques centrados en la familia los
gue han incorporado a los padres y madres como elemento activo y fundamental de las
terapias. Anteriormente, tenian un papel mas pasivo, y su participacion quedaba limitada a ser
observadores de un proceso centrado en su hijo o hija. El papel de la familia se limitaba a
ayudar en el trabajo realizado por los profesionales. Sin embargo, gracias a los nuevos

enfoques de tratamiento, la familia tiene un papel activo para afrontar algunas de las
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siguientes dificultades del desarrollo que pueden verse en la Tabla 26 (Ruiz et al., 2011, p.

342).

Tabla 26

Dificultades del desarrollo a considerar en personas con diversidad funcional

< 3 afos 6-12 afos 13-18 afios > 18 afos

~ Manifestaciones _  pificultades en el ~ Necesidadesde ~ Necesidad de
de llanto. lenguaje (necesidad tratamiento. atencion en un

~ Dificultades del de un sistema ~ Etapa centro especifico
suefio. comunicacion adolescente. 0 residencia.

~ Alteracion del alternativo). ~ Nuevas ~ Nuevas
estado de ~ Alteraciones adaptaciones necesidades de
animo. motéricas. para favorecer adaptacion.

~ Faltade apetito . Falta de control de suautonomia.  ~ Necesidad de
o trastornos esfinteres. tratamiento.
alimentarios. ~ Necesidad de ~ Necesidades

~ Alteraciones tratamiento. biologicas y
conductualesy . Otras adaptaciones. personales que
psicosomaticas. implica el transito

a la vida adulta.

Fuente: (Ruiz, Vicente, Fajardo, Bermejo, Garcia, Pérez, 2011, p. 348).

La intervencidn debe centrarse en la reflexion de la familia en su conjunto sobre la
situacion real que esta viviendo. Al mismo tiempo, se plantea como objetivo de intervencion
la mejora en la calidad del entorno emocional incrementando el nivel de expectativas, a
través del apoyo y de una informacidn adecuada, con el fin de confiar en las posibilidades de
su hijo o hija. Los familiares deben ofrecer confianza y apoyo para que su hijo o hija pueda
relacionarse de manera autonoma y ser un sujeto activo, fomentando el desarrollo de sus
habilidades y capacidades. Algunos de los focos de intervencion segin Cabezas (2001) y

Frude (a partir de Martinez, Alvarez y Fernandez, 2009) son:
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- Actitudes hacia la diversidad funcional (sobreproteccion y disciplina): se
profundiza sobre las opiniones de los familiares para conocer los sentimientos, pensamientos
0 emociones. El miedo o temor de los familiares a que el sujeto sufra algin dafio debido a sus
necesidades provoca en algunos casos una falta de exploracion e interaccion con el entorno.
Frente a esta realidad, la intervencion debe dirigirse a que los progenitores creen espacios de
interaccion y exploracion. En consecuencia, el sujeto afectado aumenta su repertorio de
experiencias, desarrollando nuevas habilidades.

- Expectativas de futuro: las expectativas de futuro se van moldeando a lo largo de la
experiencia con la diversidad funcional en el nacleo familiar.

- Cambios en la estructura familiar e impacto emocional: la estructura familiar
cambia estableciéndose modificaciones en las relaciones interpersonales dentro de la familia.
Es en este punto donde se analizan los cambios individuales, conyugales, parentales y
fraternales. Ante los numerosos cambios que deben afrontar, los apoyos sociales brindan una
oportunidad para acompafiar a la familia ante el impacto emocional que ha generado la
patologia.

- Conflictos generados y efectos en la relacion de pareja: el proyecto comun de
pareja se ve afectado debido a las nuevas exigencias economicas, carga en el cuidado diario o

miedo a afrontar el nacimiento de otro hijo o hija con algun tipo de diversidad funcional.

Segun los autores Dunst y Trivette (2009), la creacidn de un espacio de confianza y
redes de apoyo aseguran una base sélida para dar comienzo a la intervencion. De nuevo, se
presenta el empoderamiento familiar como parte del tratamiento del sujeto (dar autoridad y
capacitar a las familias). Otro enfoque de intervencion familiar, se basa en la profundizacion

en los siguientes puntos (Fantova, 2002):
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o Informacion y asesoria: Acceder y proporcionar informacion atil y veraz sobre la
discapacidad de su hijo o hija. La informacion es poder, por lo que las familias se
sienten con poder cuando los profesionales comparten informacion con ellas. Esta
informacién deberd estar contextualizada y sera transmitida en funcién del estado
emocional de la familia y la fase de asimilacién en la que se encuentre. Este aspecto
es de vital importancia ya que en algunos casos se puede provocar un blogueo ante el
exceso de informacion o bien cuando la familia se encuentra en desequilibrio
emocional para comprender e interiorizar nuevos conceptos.

o Orientacion: Atencion individualizada que proporciona a las familias orientaciones
en la toma de decisiones frente a cualquier necesidad. A diferencia de la accion
informativa, en la orientacion se elaboran criterios para llevar a la préactica.

o Apoyo emocional: Se promueve el acercamiento de las familias con su entorno social
y familiar. Las personas mas allegadas ofrecen a la familia la oportunidad de respiro,
compartir preocupaciones o bien encontrar apoyos. Otro recurso muy Util una vez que
se establece un apoyo emocional con familiares, es el encuentro entre familias que
comparten las mismas necesidades relativas a la discapacidad de su hijo o hija.

o Formacion: Proceso orientado a la adquisicion, destrezas y conocimientos a traves de
un profesional experto.

o Terapia: La terapia familiar es un tipo de recurso de intervencion, donde a partir de
determinadas orientaciones por parte de un profesional, se desarrollan objetivos de

intervencién previamente definidos en el entorno familiar.

3.5.2 Modelo de intervencion centrado en la familia

Dentro del contexto de la discapacidad y necesidades del desarrollo, se estan

comenzando a implantar modelos centrados en la familia similares al modelo de Entornos
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Competentes. Un ejemplo de ello es el modelo centrado en familia en el Servicio de Atencion
Temprana de Espafa. Este modelo se centra en la familia como eje principal de intervencion
junto con el menor. En virtud de ello, la familia ha pasado a ser una prioridad siendo un punto
fuerte en el que desarrollar potencialidades, dar apoyo y reforzar capacidades del sujeto.
Previamente al modelo actual centrado en familia, existia el modelo transaccional de
Sameroff y el modelo ecoldgico de Bronfenbrenner (Pérez-Lépez, y Brito de la Nuez, 2004),
que se centraron a su vez, en dar importancia al valor que supone la familia en el desarrollo
del menor. A raiz de la publicacion y divulgacién de ambos modelos, se deja de trabajar con
el sujeto de forma aislada, para incorporar a la familia como elemento fundamental (Padilla et

al., 2009).

El modelo centrado en familia segun Peralta y Arellano supone un nuevo enfoque de
intervencién donde las familias adquieren un rol fundamental en relacion a la planificacion y
evaluacion de los servicios recibidos (considerando sus decisiones o prioridades (2010). Otra
de las definiciones de este modelo es la aportada por Brewer, McPherson y Magra, que la
definen como una filosofia de cuidado en el que los familiares y profesionales son
considerados como iguales, siendo reconocidos y respectados. A su vez, las familias deben

ser apoyadas a la hora de tomar decisiones (Espe-Sherwindt, 2008).

La puesta en marcha del enfoque centrado en familia, asume desde el comienzo la
implicacién activa de los cuidadores principales en entornos naturales, para asi aprovechar y
maximizar las oportunidades de aprendizaje (el cerebro del nifio o nifia estara guiado por sus
propias motivaciones y podra dirigir las interacciones). El entorno natural es un espacio
idéneo donde se dan unas condiciones y oportunidades de aprendizaje en torno al
afrontamiento de forma espontanea, dificiles de trasladar al centro o sala de intervencion. El

sujeto aprende a lo largo del dia, en un entorno seguro y que ofrece recursos enriquecedores
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como puede ser el juego u observacion. La neurociencia defiende que “los cambios plasticos
en el sistema nervioso del nifio (...) son mayores cuando la iniciativa del nifio guia su
aprendizaje y su interaccion con el medio, personas u objetos” (Garcia, 2014, p. 293).
Consecuentemente, a raiz de la aplicacion de estos modelos centrados en la familia, se
considera que las personas con discapacidad estan mejor atendidas en sus hogares gracias a la
atencion y empoderamiento de las familias y asegurando también su calidad de vida. Esto en
gran medida se debe a que la intervencién es individualizada, flexible y sensible a las
necesidades identificadas por la familia para cada sujeto, fortaleciendo y apoyando el

funcionamiento familiar.

A traves de la Figura 21, se puede observar que el aprovechamiento de los contextos
naturales del sujeto permite trabajar y desarrollar competencias, considerando a su vez la
accion parental como agente de intervencion. Los recursos que ofrecen el contexto familiar y
la comunidad en la que conviven, posibilitan una intervencion contextualizada basada en

rutinas enriquecedoras.
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Figura 21

Caracteristicas, principios y practicas en un servicio de Atencion Temprana basado en el

modelo centrado en la familia

* Respeta los derechos del nifio y de su familia

Servicio Centrado en Familia » Contribuye al desarrollo del nifio y su familia
en Atencién Temprana » Competencia a la familia para presente y futuro
» Implementa précticas relacionales y participativas
Su objetivo es
aprovechar + Son naturales
A * Mas motivantes
Oportunidades de Porque « Més variadas
aprendizaje en los > .+ Con estimulos més significativos
contextos naturales + La iniciativa del nifio guia su

interaccion con los estimulos
L Mayores cambios

Para ello buscamos plasticos en SNC
. Pri_ncipio§ de and(agogia ]
Aprovechar y desarrollar Utiizamos ~* Orientacién y Accion Tutorial
competencias y » * Coaching

Estrategias motivacion y adhesion
* Relaciones fluidas
* Disponibilidad y accesibilidad
» Partir de preocupaciones de

fortalezas de la familia

A través de

la familia
ot * Accioén parental
ADIGVOOhr 8p0YOS Y Fom_entar aprendizaje  Egirategias . lnlerve:cién basada rutinas
recursos de la familiay la mediado por padres /| =———> Précticas contextusimente
comunidad educadores / profesores mediadas

Fuente: (Garcia-Sanchez, et al., 2014, p. 10).

En el modelo centrado en familia se establecen dos principios fundamentales:

1. Establecimiento de una relacion colaborativa entre familias y
profesionales: las familias cobran un rol activo desde el comienzo del proceso,
convirtiéndose asi en colaboradores al mismo nivel que los profesionales (Summers et al.,
2005). La comunicacion y el respeto mutuo entre familia y profesionales serd un primer paso
en garantizar la calidad de vida del sujeto en diferentes dimensiones (bienestar emocional,
bienestar fisico, bienestar material, autodeterminacion, derechos, relaciones interpersonales,

inclusion social y desarrollo personal) (Guinea y Uhlmann, 2013). Desde el punto de vista de



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 181

los profesionales implicados en los tratamientos del sujeto, estos provienen de diferentes
disciplinas. En el modelo centrado en familia, estos profesionales intercambian, de forma
intensa, informacion, conocimientos y habilidades, trabajando de forma cooperativa y en
colaboracion con el fin de conseguir un nivel de compromiso y compenetracion que permita
el intercambio de roles (Garcia, 2014).

2. Desarrollo de oportunidades para la capacitacion de las familias: este
principio se basa en el empoderamiento de la familia lo que les permite percibir el control en
la toma de decisiones y solucién de conflictos. Asi mismo, afrontan mejor las dificultades

asociadas a la discapacidad de su hijo o hija.

Una vez que se conocen los principios, roles o caracteristicas del modelo centrado en
la familia, se establece una linea de intervencion y punto de partida que corresponde con los 4

componentes basicos (Giné et al., 2009):

o Detectar las necesidades de la familia.

o Detectar las redes de apoyo.

o Empoderar a las familias para crear oportunidades y resolver problemas.
o Potenciar los puntos fuertes y recursos con los que cuenta la familia.

Para seguir comprendiendo en profundidad en qué consiste el modelo centrado en
familia dentro de la Atencién Temprana, se exponen en la Tabla 27, algunos de los objetivos

generales de dicho enfoque.
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Tabla 27

Modelo de intervencion familiar en el ambito de la Atencion Temprana

OBJETIVO DE LA INTERVENCION FAMILIAR EN ATENCION TEMPRANA

Generales

Operativos

Cooperar con la familiar en el disefio
del contexto fisico, social y afectivo
del menor.

Ambiente fisico (hiper o
hipoestimulacion).

Rutinas y habitos.

Interaccion social,

Asegurar la relacion afectiva con el
sujeto.

Analizar sus conductas.
Crear espacios de comunicacion.

Asegurar vinculos afectivos.

Proporcionar informacion, orientacion
y apoyo adaptado a cada familia.

Acompafiamiento familiar en el duelo.
Aportar informacion.
Posibilitar la expresion de necesidades.

Reducir la ansiedad frente a la diversidad
funcional.

Intervencion desde las distintas areas
del desarrollo.

Ajustar las expectativas y aceptar las
dificultades.

Aprender técnicas y habilidades
especificas, aumentando la seguridad en la
toma de decisiones.

Asegurar una red de recursos sociales
y personales tanto al sujeto como a su
familia.

Acceso a recursos
personales (redes de

Acceso a
recursos
sociales
(prestaciones
econdmicas,
asociaciones,
recursos,
servicios, etc.).

apoyo social y familiar).

182
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Fuente: (Perpifian, 2009, p. 173).

El modelo centrado en la familia supone un enfoque que respeta los derechos del
menor y su familia, contribuyendo asi al desarrollo y bienestar de ambos. Para alcanzar estos
propositos es importante delimitar qué papel juega la familia y profesionales, asi como la
toma de decisiones e intervencion. En la Tabla 28, se reflejan las distintas responsabilidades

(a través de perfiles) en funcion de distintos modelos de intervencion.



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT

Tabla 28

184

Roles y responsabilidades en funcién de los modelos de Atencion Temprana

Modelo Rol profesional Rol familia Decision Tipo de
objetivos intervencion
Genera soluciones.  Pasivo Profesional Tratamiento
Profesional ~ Responsable Ambulatorio a
experto exclusivo del Llevar a_I nifio cargo del
tratamiento. al tratamiento. profesional.
Genera soluciones.  Activo Profesional Tratamiento
- Forma a la familia. Ambulatorio a
Familia Realizar en casa
aliada o lo que prescriba N~ (-jel
coterapeuta que pre profesional y en
el profesional. casa a cargo de la
familia.
Genera soluciones.  Algo Activo Profesional Tratamiento
Orienta a la Realizar en casa Ambulatorio a
familia. lo que prescriba L@ familia cargo del
Enfocado en el profesional. ~ decide en profesional
la familia posible:*s Orientaciones para
actuaciones la familia en casa,
desde casa. con poco
seguimiento.
Experto en Activo Consensuados  Intervencion a

Centrado en
la familia

discapacidad.
Tutor y orientador
de la familia.
Generador de
entornos
competentes. Co-
responsable del
programa de
actuacion.

Co-responsable
del programa de
actuacion.

y acordados
entre familia 'y
profesional.
Compromiso
compartido.

través de la familia
en el entorno
natural:
aprovechamiento
de rutinas para
generar
oportunidades de
aprendizaje.

Fuente: (Garcia-Sanchez et al., 2014, p. 8).
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En este nuevo enfoque, la calidad de vida familiar aparece como meta principal de los

servicios profesionales que, ademas, reconocen las necesidades de todos los miembros de la

familia en su conjunto y la influencia que estos ejercen en los procesos de desarrollo y

aprendizaje (Peralta y Arellano, 2010). Se refleja asi, una mayor satisfaccion ya que

experimenta una sensacion de autoeficacia y de control acompafiadas de una provision de

apoyos Yy servicios por parte de los profesionales que trabajan con su hijo o hija. A través de

la Tabla 29, se puede reflejar estos supuestos en torno a la familia, conociendo qué principios

se atribuyen al modelo centrado en familia y cuéles no.

Tabla 29

Diferencia entre la practica centrada en familia de otras practicas

La practica centrada en familia es...

La practica centrada en familia no es...

- Considerar a la familia como un
sistema de apoyo social donde se le
otorga un papel activo en el desarrollo
de la persona afectada.

- Potenciar sus fortalezas y recursos a los
que puede acceder.

- Facilitar el acceso a informacion real
de su familiar.

- Consensuar con la familia cualquier
tipo de planificacion o toma de
decisiones.

Fijar el tratamiento en las debilidades del
sujeto y su familia.

No considerar sus necesidades emocionales.
Relevar la toma de decisiones que afecta a
la familia a los profesionales.

Considerar que las visitas al hogar suponen
una préactica centrada en familia.
Generalizar los tipos de tratamientos e
intervencidn a todas las familias por igual.

Fuente: (FEAPS, 2008).

Por ultimo, cabe considerar que el modelo centrado en familia no tiene como fin la

implicacién de la familia de cara a la imitacion de los modelos terapéuticos de intervencion o

rehabilitacion. La realidad ha demostrado que esta practica imitativa o el afrontamiento de la

intervencidn terapéutica por parte de la familia genera estrés y presion sometida en la familia.
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Consecuentemente se producen respuestas negativas a las demandas de su hijo o hija, y les
aleja de ejercer rol parental y/o maternal (Castellanos et al., 2003; Watts, McLeod y

McAllister, 2009).

3.5.3  Asociaciones de padres y madres frente a la discapacidad

Ante la nueva realidad que afrontan las familias, es de vital importancia la busqueda
de apoyos dentro de su entorno mas cercano e ir aumentando las posibilidades de intercambio
de experiencias relativas a la discapacidad. Es entonces cuando juega un papel fundamental la
unién entre familias que deben afrontar una nueva situacion comdn. Esta union y
aproximacion se facilita en la mayoria de los casos gracias a las asociaciones de padres y
madres con hijos o hijas con algun tipo de discapacidad comun. Los movimientos asociativos
son un recurso muy enriquecedor a la hora de ofrecer recursos a las familias relacionadas con
las necesidades que pueden plantear. Un ejemplo de ello, es la participacion en programas de

ocio, terapias especificas, respiro familiar o bien acceso a informacion.

Por otra parte, es importante que desde la asociacién se facilite que la familia se sienta
cémoda y se dé respuesta a sus demandas, en relacion a informacion o bien intercambio de
experiencias con otras familias. La mision principal de los servicios de apoyo a las familias es
facilitar un acompafamiento tanto a la persona afectada como a su familiar, considerando sus
fortalezas y propios recursos como mecanismos de afrontamiento. Este hecho es fundamental
a la hora de conseguir que la familia considere de gran importancia y utilidad la adhesion a la
asociacién. Sin embargo, es importante considerar la posibilidad de que la familia no esté
preparada para contactar con la asociacion debido al proceso emocional en el que se
encuentra. La participacion debe ser voluntaria y en ningun caso una obligacion a la que

deben responder.
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Normalmente las asociaciones nacen como pequefios grupos donde los que padres y
madres de personas con discapacidad, se retinen con el fin de apoyarse mutuamente y hacer
algo por sus hijos e hijas. Los grupos de padres y madres pretenden hacer algo que beneficie
directamente a sus hijos e hijas y “ahi suele surgir normalmente la iniciativa de creacién de
servicios. A pesar de que las asociaciones tienen como objetivo principal el acercamiento
familiar, también tienden a centrarse en el acceso de prestacion de servicios y gestion de
dichos servicios. A su vez, el movimiento asociativo en favor de las personas con
discapacidad siempre se encuentra ante el reto de la participacion de las propias personas con

discapacidad en la defensa de sus derechos.

En relacion al objeto de estudio, existe en Espafia una asociacion central o principal
del Sindrome de Rett, conocida como la Asociacion Espafiola del Sindrome de Rett (AESR).
La AESR es una asociacion sin animo de lucro, creada por familias de menores afectados y
afectadas por el Sindrome de Rett. Nace en 1992, a partir de un grupo de familias
pertenecientes a la Asociacion Valenciana de dicho Sindrome. Fue en septiembre de 2010
cuando se amplia, convirtiéndose en la Asociacion Espafiola del Sindrome de Rett. Es una
Asociacion de ambito nacional, independiente, con personalidad juridica, dedicada a ayudar a
las familias y dar visibilidad de la afectacion a la sociedad en general (Asociacion Esparfiola
del Sindrome de Rett, 2016). Su objetivo principal es conseguir la maxima calidad de vida
para las personas que padecen este sindrome en nuestro pais, asi como, mejorar la atencion
médico-asistencial, la educacidn y las prestaciones sociales y econdmicas e impulsar la
investigacion para la cura del Sindrome a través de un comité cientifico designado para este
fin. Algunos de los servicios que ofrece son: Investigacion; Estimulacion precoz a través de
terapias multidisciplinares; Asesoramiento sobre prestaciones econémicas (servicios
juridicos); Apoyo psicoldgico a las familias y Divulgacion de informacién sobre el Sindrome

de Rett. Con todo ello, la AESR supone una fuente de apoyo y facilitadora de contactos que
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son fundamentales para estas familias, asi como una fuente de recursos para hacer frente a
todo lo que conlleva convivir y afrontar el Sindrome de Rett (necesidades emocionales,

medicas, educativas, etc.).

A modo de cierre, este Capitulo Il recopila los diferentes estudios que se han
planteado en relacion al contexto familiar en el Sindrome de Rett, lo que ha permitido
establecer una pequefia aproximacién (debido a los escasos estudios) sobre la realidad de
estas familias en torno a la convivencia con la patologia. Ampliando la informacion al &mbito
de la diversidad funcional, el proceso de asimilacién de la nueva realidad a través de las
distintas fases psicologicas exige a la familia reconfigurarse y afrontar nuevos roles.
Consecuentemente, se generan una serie de necesidades que van a repercutir en factores de
riesgo en el perfil del cuidador y cuidadora principal (trastornos de ansiedad o depresion,
impacto en la calidad de vida) como se ha investigado a lo largo de los afios. Ante esta
realidad, los nuevos modelos de intervencion han otorgado empoderamiento y toma de
decisiones a las familias, considerandolas como un elemento fundamental en la intervencion
del sujeto afectado. Finalmente, la informacion relativa al perfil fraternal ofrece la posibilidad
de incorporar este subsistema en la intervencion familiar como un factor de riesgo a tener en

cuenta a la hora de abordar el impacto emocional en la familia.
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SEGUNDA PARTE. ESTUDIO EMPIRICO
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CAPITULO IV. INVESTIGACION EMPIRICA
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4.1 Delimitacion del problema y preguntas de investigacion

El problema de investigacion que se propone para el presente estudio consiste en
conocer en qué se traduce el impacto del Sindrome de Rett en el contexto familiar (niveles de
ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia) y qué factores estan relacionados con dicho
impacto (tipo de parentesco, sexo o edad del familiar, carga en el cuidado, etc.). A partir del
problema de investigacién propuesto, se plantean una serie de preguntas de investigacion a
las que se pretende dar respuesta para alcanzar nuevas aportaciones sobre el objeto de estudio

y asi impulsar nuevas investigaciones.

La mayoria de las preguntas de investigacion propuestas no encuentran respuestas en
las investigaciones clinicas planteadas en la literatura cientifica sobre el tema (Sindrome de
Rett y familia. Como se ha mencionado a lo largo del documento, la mayoria de los estudios
realizados sobre el Sindrome han estado enfocados al &ambito clinico de cara a conocer
causas, tratamientos y factores bioldgicos decisivos en esta patologia. Por el contrario, las
investigaciones no otorgan suficiente peso o interés sobre aspectos relacionados con el
impacto de nuevas terapias en el desarrollo de personas con Sindrome de Rett, la nueva
situacion familiar ante el Sindrome o el papel de las asociaciones, entre otros. Ante esta
realidad, son las propias asociaciones quienes ejercen presion a la comunidad cientifica para
dar visibilidad a la realidad familiar y sus necesidades. Se intenta asi enfocar y dirigir una
investigacion en torno al contexto familiar y sus necesidades para dar respuesta a los vacios
en la literatura cientifica sobre el tema. De este modo, las preguntas que guian el trabajo

empirico de esta investigacion son las siguientes:

Preguntas descriptivas
o ¢Qué necesidades plantean las familias en el cuidado y dependencia de personas con

Sindrome de Rett?
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o ¢Qué capacidad de afrontamiento tienen estos familiares?

o ¢Qué terapias reciben personas con Sindrome de Rett en Espafia en la actualidad?

o ¢Qué recursos y facilidades ofrecen las Asociaciones relacionadas con el Sindrome de
Rett?

o ¢Cudl es la estructura familiar predominante en contextos familiares del Sindrome de
Rett?

o ¢A qué servicios tienen acceso personas con Sindrome de Rett y sus familiares?

. ¢Cuadl es la edad de diagndstico media de nifias y nifios con Sindrome de Rett en
Espafia?

o ¢A qué tipo de profesionales recurren las familias para recibir apoyo psicologico?

o ¢Como ha sido la experiencia familiar en el proceso de asimilacion del diagnostico?

o ¢Como es el impacto emocional desde el perfil fraternal?

o ¢CoAmo es el impacto emocional en familias pertenecientes al ambito de la Atencion
Temprana?

Preguntas relacionales
. ¢Existe relacion entre los niveles de ansiedad en los familiares en funcién si son

resilientes o no?

o ¢Existe relacion entre el nivel de inadaptabilidad y los niveles de resiliencia en el
familiar?
o ¢Cudles son los niveles de ansiedad y depresion en familiares que conviven con una

persona con Sindrome de Rett? ;Como se relacionan ambos niveles?
o ¢Qué variables pueden determinar que una familia sea resiliente o0 no?
o ¢Cudles son las redes de apoyo con las que cuentan estas familias? ;Estan

relacionadas con la capacidad de afrontamiento del familiar?
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o ¢Existe relacion entre el apoyo psicolédgico y/o social recibido y las variables del

estudio (ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia)?

4.2 Objetivos de la investigacion

La investigacion busca dar respuesta al siguiente objetivo principal: conocer el
impacto del Sindrome de Rett en la dinamica familiar. Para alcanzar este objetivo, se plantean
una serie de objetivos especificos que guian el proceso de investigacion, una vez abordados

los objetivos del marco tedrico.
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Tabla 30

Obijetivos generales y especificos de la investigacion

Obj. generales

Obj. especificos

Conocer el perfil de
personas con
Sindrome de Rett

~  Estudiar la edad media de diagndstico que se alcanza
actualmente.

~  Representar los diferentes rangos de edad de personas
con Sindrome de Rett en Espafia.

~  Conocer la variedad de terapias que se aplican a
personas con Sindrome de Rett como parte de sus
tratamientos e intervencion.

~  Determinar qué modalidad de educacion reciben o han
recibido.

Describir las
necesidades y
caracteristicas de la
dindmica familiar en
el Sindrome de Rett

~  Conocer algunas de las necesidades en la maternidad,
paternidad y conyugalidad ante el cuidado de hijas e hijos
con Sindrome de Rett.

~  Mostrar la composicién y nucleo familiar de hogares
donde conviven con una persona con Sindrome de Rett.

~  Conocer qué estrategias de intervencion familiar se
estan poniendo en marcha para dar respuesta a las
necesidades de los familiares con hijas con Sindrome de
Rett.

~  Estudiar las necesidades econdmicas y de conciliacion
ligadas al Sindrome de Rett.

~  Estudiar las caracteristicas de familias pertenecientes al
ambito de la Atencion Temprana.

~  Conocer el nivel de ansiedad de familiares que
conviven con el Sindrome de Rett.

~  Conocer el nivel de depresion de familiares que
conviven con el Sindrome de Rett.

~  Conocer el nivel de inadaptacién de familiares que
conviven con el Sindrome de Rett.

~  Conocer el nivel de resiliencia de familiares que
conviven con el Sindrome de Rett.

~  Estudiar las redes de apoyo con las que cuentan las
familias.

~  Conocer el proceso de asimilacion del diagnostico, asi
como las expectativas de futuro de sus hijas e hijos.

~  Reflejar el papel y necesidades desde el perfil fraternal.

Estudiar la relacion

~  Evaluar la correlacion de las variables depresion,
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entre las variables del
estudio dentro del
contexto familiar del
Sindrome de Rett

ansiedad, resiliencia e inadaptacion en familiares.

Estudiar si existe
relacion entre las
variables del estudio y
otros factores
relacionados con el
Sindrome de Rett

~  Comprobar si la edad de la persona con Sindrome de
Rett influye en los niveles de ansiedad, depresion,
inadaptacion y resiliencia del familiar.

~  Estudiar la relacion entre el parentesco, sexo y edad del
familiar con los niveles alcanzados en las variables del
estudio.

~  Conocer las variables que influyen los niveles de
depresién y/o adaptacion al cambio en los familiares de
personas con el Sindrome.

~  Estudiar las variables que determinan la capacidad de
resiliencia en familiares que conviven con el Sindrome de
Rett.

~  Determinar la relacion de las variables ansiedad,
depresion, inadaptacion y resiliencia en familiares que
conviven con hijas e hijos con Sindrome de Rett en funcion
de los apoyos recibidos.

4.3 Formulacién de hipotesis

A partir de los objetivos de investigacion se plantean una serie de hipdtesis que

posteriormente seran sometidas a verificacion y analisis en funcion de los datos obtenidos en

el estudio empirico. Al igual que los objetivos generales y especificos, las hipotesis son

agrupadas en categorias, en funcion del tipo de analisis que se realiza. A continuacion, se

muestran en la siguiente Tabla 31, las categorias e hipotesis del estudio.
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Tabla 31

Hipotesis del estudio

199

Relativas a la edad
de la persona con
Sindrome de Rett

H1: Existen diferencias significativas entre los diferentes
rangos de edad de las personas con Sindrome de Rett y los
niveles de ansiedad.

H2: Existen diferencias significativas entre los diferentes
rangos de edad de las personas con Sindrome de Rett y los
niveles de depresion.

H3: Existen diferencias significativas entre los diferentes
rangos de edad de las personas con Sindrome de Rett y los
niveles de inadaptacion.

H4: Existen diferencias significativas entre los diferentes
rangos de edad de las personas con Sindrome de Rett y los
niveles de resiliencia.

H5: Existe una relacion negativa entre las variables ansiedad,
depresion e inadaptacion, y la edad de la persona con Sindrome
de Rett.

Relativas a la edad

de diagndstico

H6: La edad media del diagndstico del Sindrome de Rett en la

muestra es de 4 afos.

Relativas al apoyo

psicologico

H7: Existe una relacion negativa entre la variable resiliencia e
inadaptacion en familiares que si cuentan con apoyo
psicoldgico.

H8: Familiares que cuentan con apoyo psicologico muestran
medias inferiores en las variables del estudio que aquellos que
no cuentan con apoyo social ni apoyo psicologico.

H9: Familiares que no cuentan con apoyo psicolégico tienen
niveles superiores de ansiedad, depresion e inadaptacion de

aquellos que si cuentan con apoyo psicolégico.

Relativas al apoyo

social

H10: Existe una relacion negativa entre la variable resiliencia e
inadaptacion en familiares que cuentan con apoyo social.

H11: Familiares que no cuentan con apoyo social tienen niveles
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superiores de ansiedad, depresion e inadaptacion de aquellos
que si cuentan con apoyo social.

H12: Familiares que no cuenta con ninguln tipo de apoyo
obtienen niveles superiores de ansiedad, depresion e

inadaptacion; y niveles inferiores de resiliencia.

H13: Existe una relacidn negativa entre la variable ansiedad y la
variable resiliencia.
H14: Existe una relacion positiva entre la variable ansiedad y la
variable inadaptacion.
H15: Existe una relacién positiva entre la variable ansiedad y la
variable depresion.
Relacion entre H16: Existe una relacion negativa entre la variable depresion y
variables la variable resiliencia.
H17: Existe una relacion negativa entre la variable depresion y
la variable inadaptacion.
H18: Existe una relacion negativa entre la variable resiliencia y
la variable inadaptacion.
H19: Existe una relacion negativa entre la variable

inadaptacion, y la variable cohesién y adaptacion.

H20: Existencias diferencias significativas entre los diferentes

] niveles de ansiedad y la carga de horas en el cuidado.
Relativas al ) o S )
o H21: Existencias diferencias significativas entre las variables
participante ) ) _
dependientes del estudio y la edad del sujeto que responde o

participante.

4.4 Método de investigacion

4.4.1 Disefio de la investigacion

Se plantea un disefio mixto de la investigacion, donde se combinan dos metodologias
(cuantitativa y cualitativa) para agregar mayor complejidad al disefio del estudio. El disefio
mixto permite optimizar la interpretacion de los problemas de investigacion planteados y

abordar al objeto de estudio desde una perspectiva mas amplia e integral, a través de datos
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obtenidos por el método cuantitativo y cualitativo (vision holistica). Dentro de los diferentes
tipos de disefios mixtos de investigacién que existen, se lleva a cabo un disefio exploratorio
consecutivo. Siguiendo el presente estudio, el disefio exploratorio permite abordar el anlisis
del impacto del Sindrome de Rett en el contexto familiar, integrando y combinando la

interpretacion de los datos obtenidos por el método cuantitativo y método cualitativo.

Segun el caracter cuantitativo, las variables propuestas van a ser medibles y
cuantificables con datos numéricos. Este tipo de metodologia permite aplicar instrumentos de
recogida de informacion y con ellos analizar estadisticamente el comportamiento de
determinados datos numéricos para poder explicar una realidad (objeto de estudio). Se
plantea una perspectiva descriptiva-correlacional, no experimental y transversal, donde se
pretende representar y describir las cualidades y circunstancias del entorno familiar del
Sindrome de Rett. Segun Hernandez, Fernandez y Baptista (2010), el planteamiento de un
estudio de tipo descriptivo, es idoneo para investigaciones donde el interés del investigador o
investigadora radica en examinar como es un fenémeno determinado y cuales son sus
manifestaciones. En relacion a la perspectiva correlacional, se pretende estudiar las distintas
relaciones que existen entre los niveles de ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia
dentro del contexto familiar con otros factores (impacto en el entorno familiar del Sindrome
de Rett). De este modo, mediante un estudio correlacional se analizara la relacion de los
niveles alcanzados (ansiedad, depresion, etc.) en funcién del impacto emocional del familiar.
Siguiendo el perfil de la investigacion, se trata de una investigacion transversal, ya que los

datos son recolectados en un s6lo momento.

A su vez, la investigacion tiene un caracter no experimental y ex post facto (posterior
al hecho), ya que se van a describir, clasificar y analizar variables preseleccionadas, en
contextos naturales en ausencia de cualquier tipo de manipulacién experimental. En

consecuencia, la muestra participante responde a las preguntas disefiadas en relacién a hechos
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que ya habian acontecido (diagnostico del Sindrome de Rett en su familiar) y que podrian
haber generado algun tipo de cambio psicoldgico (Ej. Aumento niveles de ansiedad o
resiliencia).

Finalmente, la investigacion propuesta aporta un carécter cualitativo al incorporar una
herramienta de acercamiento directo con informacion del entorno familiar a través de la
entrevista. Para ello se toma un pequefio grupo de la muestra (10 familias), a las cuales se les
realiza una entrevista para conocer su experiencia personal con el Sindrome de Rett,
participacion en asociaciones, necesidades sobre aspectos econdémicos o sociales y
experiencias sobre los servicios recibidos, entre otros. La propuesta de entrevistas personales
responde a las inquietudes e intereses de la investigadora para conocer y aproximarse a la

realidad familiar en relacion al Sindrome de Rett.

4.4.2  Fases de la investigacion

Para llevar a cabo el disefio propuesto, se consideran una serie de fases de
investigacion de cara a llevar una linea fundamentada de actuacion. Cada una de las fases que
se muestran a continuacion, permiten desarrollar la investigacion de acuerdo a una serie de
elementos que la constituyen: objetivos, instrumentos de recogida de informacidn, tipos de

muestra o bien revision del marco teorico o estado de la cuestion del problema, entre otros.
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Figura 22

Fases de la investigacion

4.5 Definicion y relacion de las variables del estudio

En este apartado, se define el caracter de cada una de las variables principales del
estudio. Cada variable es analizada en funcion de su definicion conceptual y operativa asi
como su naturaleza. Antes de pasar a definir cada una de las diferentes variables, es
importante indicar que el motivo que ha llevado a elegir dichas variables esta relacionado con
las evidencias encontradas en la revision de la literatura cientifica acerca de las variables que
podrian ser claves en el contexto familiar del Sindrome de Rett. En el apartado 3.3.2
Necesidades desde el perfil del cuidador o cuidadora se reflejan algunos de los estudios que
han permitido verificar la prevalencia de niveles de ansiedad, depresion o estrés parental en
familias que conviven con la diversidad funcional, considerdndose factores de riesgo a tener

en cuenta en dicho contexto. Por ello, estas variables son foco de interés para valorar el
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impacto de una enfermedad rara en los familiares con los que convive la persona afectada.
Considerando la variable adaptabilidad, es a través del modelo del circumplejo de Oslon
donde se explica el funcionamiento familiar en funcion de su capacidad de cohesion y
adaptabilidad ante las dificultades que se le presentan (Ejemplo: aparicién de una enfermedad
rara en el nacleo familiar). Por su parte, la variable resiliencia supone un factor determinante
a la hora de analizar el impacto familiar de una enfermedad rara, dado que el afrontamiento
de la crisis en el ciclo vital familiar implica en algunos sistemas familiares una mayor
cohesion y fortalecimiento de su estabilidad. Respecto a las variables redes de apoyo, es el
modelo de familias exitosas de Beavers y Hampson el cual permite explicar diferentes
perspectivas y comportamientos de sistemas familiares ante la llegada de la diversidad
funcional. Siguiendo su modelo y en consonancia con las redes de apoyo, las familias
centrifugas mostrarian una mayor tendencia a la busqueda de apoyos sociales o psicologicos
al ser considerado un sistema mas abierto a la hora de manifestar sus conflictos internos. Por
el contrario, las familias centripetas mostrarian un mayor rechazo a aceptar la blusqueda de
redes de apoyo, al ser sistemas familiares méas cerrados con tendencia a minimizar y ocultar
sus conflictos. En virtud de ello, se estudia el comportamiento de estas variables con el fin de
establecer relaciones entre ellas o dar significado a sus comportamientos antes determinados

factores (variables independientes). Las variables propuestas para el estudio son:
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Tabla 32

Tipos de variables del estudio

Variables independientes Variables dependientes
Apoyo psicoldgico :
] Ansiedad
Apoyo social Depresion
Edad de la persona con Sindrome de Rett p .
Resiliencia

Edad de diagndstico de la persona con
Edad del participante

Sexo del participante

NUmero de horas para el cuidado

Inadaptacion
Cohesion y adaptacion familiar

45.1 Ansiedad

Definicion conceptual de la ansiedad: Es una forma de respuesta que ofrece nuestro
organismo (temporal o permanente) a los estimulos que se muestran a nuestro alrededor, por
lo que supone una funcion psicofisica. Va a depender en gran medida del conocimiento del
propio ser (autocontrol), ya que se movilizan las operaciones defensivas del organismo. La
ansiedad es una condicién del estado que se caracteriza por sentimientos de tension y
aprension subjetivos conscientemente percibidos, lo que supone el aumento de la actividad
del sistema nervioso autonomo (Azabal, 2014). Si el aumento de la ansiedad genera
dificultades en la forma de pensar, realizar actividades de la vida diaria 0 en cdmo percibe la
realidad, pasa a convertirse en una patologia (Fernandez, 2015). Cuando existe una causa o
motivo real definido, la ansiedad moviliza a la persona y la obliga a buscar una solucion, ya
que es consciente del problema (la ansiedad ayuda a la persona a enfrentarse al peligro). Sin
embargo, cuando el peligro no es real, la persona se bloquea y queda indefensa (Bolafios,

2014).

Considerando el contexto familiar, la ansiedad patoldgica en uno de los miembros que

conviven en el nucleo familiar repercute negativamente en la cantidad y calidad de las
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interacciones dentro del hogar con el resto de personas. Teniendo en cuenta las multiples
necesidades que implica la afectacion del Sindrome de Rett, la ansiedad es un factor que se

debe tener en cuenta a la hora de intervenir con la familia.

Definicion operativa de la ansiedad: La ansiedad es una variable que se analiza en el
presente estudio a través de las puntuaciones obtenidas en la escala HAD (Hospital Anxiety-

Depresion Scale).

4.5.2 Depresion

Definicion conceptual de depresidn: Consiste en la pérdida de afecto positivo que se
manifiesta en un rango de sintomas relacionados con trastornos del suefio, falta de
autocuidado o actividad diaria, poca capacidad de concentracion, falta de interés o fatiga y
ansiedad entre otros. La depresion supone un trastorno especificamente relacionado con el
procesamiento de la informacidn relativo con el estado de animo. Los modelos cognitivos
sobre la depresion consideran que existen ciertos aspectos cognitivos implicados en el
procesamiento de informacion, lo que permitiria explicar por qué algunas personas se

deprimen y otras no ante la vivencia de los mismos acontecimientos (Duque, 2015).

Definicidn operativa de la depresion: La depresion es una variable que se analiza a
través de las puntuaciones obtenidas a través de la escala autoaplicable HAD (Hospital

Anxiety-Depresion Scale), al igual que la ansiedad.

4.5.3 Inadaptacién

Definicidn conceptual de la inadaptacion: La adaptacion consiste en la capacidad
que genera el sistema familiar para afrontar un cambio, a traves de la modificacion o ajuste
de su estructura, responsabilidades o roles y reglas que sustentan sus interacciones (Rodrigo

et al., 2008). La capacidad de adaptacion va a depender del equilibrio de la familia, ya que en
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funcidn de este, la cohesidn y adaptabilidad actian mas satisfactoriamente ante los cambios
que puedan surgir. A la hora de enfocar la habilidad de adaptacion en el presente estudio, se
tiene en cuenta el carécter negativo de la misma, es decir, se considera la capacidad de

inadaptacion de las familias participantes.

Definicion operativa de la adaptabilidad: El grado de inadaptabilidad de la muestra

participante va a ser analizada a través de la Escala de Inadaptacién de Echeburua.

45.4 Resiliencia

Definicion conceptual de la resiliencia: Es definida como la capacidad de
crecimiento personal frente a la superacion de una determinada adversidad, emergiendo de
esta experimentando un crecimiento personal (Huerta y Rivera, 2017). La resiliencia consiste
en un proceso donde se lleva a una adaptacion positiva ante una situacion considerada de
adversidad. En dicho proceso, se ponen en marcha una serie de factores de resiliencia
relacionados con las caracteristicas sociales, personales y familiares (Onate y Calvete, 2017).
La resiliencia es un recurso potencial que permite entender la forma en que la familia se
enfrenta y maneja una nueva situacion adversa tratando de reorganizar y adaptar a cada uno
de sus integrantes, a partir de sus propios recursos. Algunas de las investigaciones sobre
resiliencia en familias que conviven con personas con discapacidad intelectual, se han
enfocado cuantitativamente utilizando medidas generales del constructo o centrandose en
muy pocos factores protectores (Bayrakli y Kaner, 2012; Migerode et al., 2012). Por otro
lado, se han planteado algunas investigaciones de caracter cualitativo con el fin de conocer la
aproximacion de factores resilientes en familias que conviven con la diversidad funcional. En
la investigacion llevada a cabo por las autoras Ofate y Calvete en el afio 2017, se analizaron
los factores importantes para 32 familias consideradas como resilientes por las asociaciones y

que vivian con una persona con diversidad funcional. Algunos de estos factores fueron: redes
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de apoyo, espiritualidad (coincidiendo con el estudio de Fang-Yi, Jin-Ru y Tzu-Ying de
2013), ocio, cambio en las metas, vivir el presente o autocuidado entre otros. Otra de las
investigaciones reflejo la importancia de la aceptacién de la diversidad funcional o

necesidades del hijo o hija como factores vitales en una familia resiliente (Santana, 2019).

Finalmente, la capacidad de resiliencia va a estar condicionada por los recursos
internos y externos empleados para enfrentarse con éxito a la adversidad. Gran parte de las
capacidades resilientes de un sujeto se observan en el tipo de relaciones o de interacciones
concretas que las personas establecen en su entorno social y familiar. La Figura 23 permite
representar visualmente algunos de los elementos o factores decisivos a la hora de considerar

la resiliencia como una aptitud positiva de afrontamiento.
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Figura 23

Modelo multidimensional del ajuste personal y social a largo plazo

Mayor ajuste

RESILIENCIA
VULNERABILIDAD

v

EJE PERSONAL Y
RELACIONAL

CARCATERISTICAS DEL CONTEXTO

Menor ajuste
(eventos vitales
estresantes)

FACTORES DE RIESGO

Fuente: (Elaboracién propia a partir de Rodrigo et al., 2008).

El eje horizontal esta definido por aspectos personales y relacionales, situando en su
polo negativo la vulnerabilidad, y en el positivo la resiliencia. Considerando el eje vertical, se
encuentran las caracteristicas del contexto de desarrollo y se situa en el polo positivo los
factores de proteccion, contrapuesto a los factores de riesgo (polo negativo). A partir de dicha
figura, se podria afirmar que una persona tendra un mayor ajuste personal y social, si en su
contexto de desarrollo predominan factores de proteccion, cuenta con recursos suficientes

para afrontar la adversidad y existen pocos eventos estresantes significativos en su vida.

Definicidn operativa de la resiliencia: Se propone la Escala de Resiliencia de

Connor-Davidson para analizar dicha variable.
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455 Cohesion familiar

Definicion conceptual de la cohesion familiar: La familia es un sistema dindmico y
abierto a cambios, por lo que es fundamental valorar tanto la cohesion como la adaptacion del
sistema familiar ante retos y dificultades que van surgiendo a medida que evolucionan sus
miembros y afrontan sucesos vitales como ocurre ante la llegada de la diversidad funcional.
Supone asi, la vinculacion emocional y grado de delimitacién personal entre los miembros de

la familia dentro del sistema familiar (Rodrigo et al., 2008).

Definicion operativa de la cohesion familiar: Se analiza la cohesion en el contexto

familiar a través del cuestionario FACES III.

Una vez definidas las variables a nivel conceptual y operativa, se realiza un esquema

donde se predetermina la relacion que van a tener las variables del estudio entre ellas.

Figura 24

Prevision en la relacion de variables antes de aplicar los instrumentos de recogida de

informacién
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El esquema representa la relacion de las variables en funcidn del contexto en el que se
encuentren. Como se puede observar, existe una relacion bidireccional entre la familia y la
persona con Sindrome de Rett. Ambos elementos plantean la posibilidad de generar un
impacto en las variables depresion, ansiedad, inadaptacion y resiliencia. Como se puede
apreciar, estas cuatro variables a su vez reflejan una relacion bidireccional en el contexto
social (apoyo formal) y unidireccional respecto a la intervencion o apoyo psicoldgico.
También se consideran las variables cohesion familiar y adaptabilidad que se analizan a

través de FACES III.

4.6 Descripcion de la poblacion y muestra

Partiendo de la inexistencia de algun registro oficial y riguroso sobre la poblacion con
Sindrome de Rett en Espafia, se estima que existen aproximadamente 300 personas con dicha
alteracion, considerando el niUmero de registros en asociaciones/fundaciones. En relacion al
método de muestreo, este consiste en un proceso no aleatorio incidental o de conveniencia, ya

que deben cumplir una serie de criterios basicos. Estos criterios de inclusion son:

o Convivir con un familiar con diagnostico de Sindrome de Rett (independientemente

de su edad) o tener parentesco directo con él o ella.

o Tener lugar de residencia en Espana.
o Estar de acuerdo con participar en el estudio de forma voluntaria y el uso de datos del
mismo.

Para acceder a la muestra del estudio, se acuerda y coordina una colaboracion formal
con la Asociacién Espafiola de Sindrome de Rett con sede en Valencia. En el mes de julio de
2018 se firma un documento de colaboracion con la Asociacion (Ver Anexo 1), mediante el

cual se permite el acceso a la muestra y difundir asi los instrumentos de recogida de
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informacion. Por su parte, la Asociacion puede tener acceso a informacion sobre el estado de

la tesis y resultados del estudio.

El tamafio de la muestra no tiene un maximo de participantes. Pese a ello, el objetivo es
alcanzar el maximo nimero de familiares participantes, difundiendo los instrumentos de
recogida de informacion no solo a través de la Asociacion Espafola del Sindrome de Rett,

sino a través de otras asociaciones o instituciones que han querido colaborar. Algunas de ellas

son:

. Asociacion Catalana del Sindrome de Rett.

o Irisbond: empresa encargada de disefiar y aplicar comunicadores con personas con
Sindrome de Rett (Sistemas Alternativos y Aumentativos de Comunicacion).

o La fabrica de palabras: empresa especializada en terapias de comunicacion de
personas con Sindrome de Rett (Sistemas Alternativos y Aumentativos de
Comunicacion).

o Grupo de investigacion del Sindrome de Rett en el Hospital Sant Joan de Deu a través
de la investigadora Judith Armstrong.

o FEDER: Federacion Espafiola de Enfermedades Raras.

o Asociacion Sense Barreres.

o Fundacion Sindrome de West.

Asi mismo, se considera el uso de redes sociales como vehiculo mas rapido para dar
cobertura al maximo namero de participantes (tomando como referencia en todo momento la
dimension de la poblacion en Espafia). Para ello, se publica el interés de buscar familiares
que quieran participar a traves de redes sociales o creando un video por parte de la
investigadora. Igualmente, las comunicaciones realizadas en Congresos Nacionales o

Asambleas del Sindrome de Rett han facilitado el acceso a nuevos participantes, alcanzando
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una muestra mas amplia. Con todo ello, la muestra queda constituida por 222 familiares de
una persona con Sindrome de Rett con la que conviven o tienen relacion directa. Las
variables sociodemograficas que son analizadas a través de la participacion de los familiares
que constituyen la muestra, se abordan en el siguiente apartado 4.7 Instrumentos de recogida

de informacion.

Respecto a la segunda fase de la investigacion dedicada al estudio cualitativo
mediante entrevistas, se han preseleccionado propositivamente diferentes perfiles de familias
con el fin de acceder a contextos familiares totalmente diferentes entre si. La intencién de las
entrevistas es conocer en profundidad la realidad del Sindrome de Rett desde una perspectiva
familiar. Para ello, se contacta con determinadas familias seleccionadas de toda Espafa en
funcion de una serie de perfiles que se describen mas adelante. Para el desarrollo de las
entrevistas se realizan diferentes desplazamientos por Espafia en funcion de los lugares de

origen de las familias propuestas.

En resumen, se cuenta con dos tipos de muestra, una general que da respuesta al
analisis cuantitativo de la investigacion y esta constituida por 222 familiares de personas con
Sindrome de Rett, y una especifica y mas reducida de 10 familias que da respuesta a la
recogida de informacion de caracter cualitativo para profundizar en la experiencia real de las

familias que conviven con una persona diagnosticada con el Sindrome de Rett.

4.7 Instrumentos de recogida de informacion

Los instrumentos de recogida de informacidn han sido rigurosamente revisados con el
fin de recoger la informacion necesaria sobre las variables que se pretenden analizar y
obtener asi, evidencias empiricas sobre el objeto de estudio. En un unico documento (Ver
Anexo 1) se engloban las 4 escalas principales del estudio que miden la ansiedad, depresion,

inadaptacion y resiliencia. A su vez, se incorpora un cuestionario con preguntas
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sociodemograficas acerca del participante. En referencia a este cuestionario general, se
disefian una serie de preguntas que permitan recoger informacion sobre algunos de los

objetivos especificos propuestos en la investigacion y que incluye los siguientes aspectos:

Relativos al familiar

o Sexo, edad y provincia en la que reside.

o Ocupacion laboral.

o NUmero de personas que conviven en el hogar/Genograma.
o Apoyo psicoldgico y del entorno recibido.

o Numero de horas implicadas en el cuidado de su familiar.
o Pertenencia o no a otras asociaciones.

Relativos a la persona con Sindrome de Rett

o Edad en el momento del estudio y edad en la que recibio el diagndstico.
o Tipo de escolarizacion o si asiste a centro de dia.

o Tratamiento méedico que recibe.

o Prestaciones economicas a las que tienen acceso.

o Frecuencia de las sesiones que recibe y profesionales implicados

Los items disefiados para el cuestionario general, son sencillos de responder y cuentan
con opciones de respuesta multiple, dejando la pregunta abierta para incluir alguna respuesta

gue no venga dada por el cuestionario.

Complementariamente, a un grupo reducido de la muestra global (10 familias) se
realiza una entrevista presencial y aplica el cuestionario sobre cohesion y adaptabilidad

familiar (FACES I111), al igual que la Escala de Inadaptacion (Ver Anexo 11). En la Figura 25,
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se muestra de forma simplificada la composicién de los instrumentos de recogida de datos

que han formado parte de la investigacion.

Figura 25

Instrumentos de recogida de informacién

4 )
(" ESCALAS
*Datos e ™\
sociodemograficos S
«Experiencia personal
*Redes de apoyo *ESCALA HAD-A 'y aceeca del Sl’Fr)1drome
« Informacicn sobre la HAD-D (Ansiedad y «Necesidades
ersona con Depresion) P
Sindrome de Rett -ESCALA CONNOR il
B sociales, etc.
EI)?%;{II ilglr?c?al;l *Experiencia en
CUESTIONARIO asociaciones
GENERAL "ESCALADE
INADAPTACION \ )
\. J/ -FACES |1l (Cohesion y
Adaptabilidad familiar)
ENTREVISTA
\_ J
4.7.1 Instrumentos de caracter cuantitativo

Se han tomado las Ultimas revisiones de las escalas propuestas para la recogida de
datos. Todas las escalas emplean un lenguaje sencillo e inclusivo que permite al participante
responder de forma sencilla sin dificultad alguna de comprender el item. En relacién a su
longitud, dos de las escalas propuestas no superan los 10 items (HAD y Echeburda) y las
otras dos cuentan con 25 y 20 items respectivamente (Connor-Davidson y Faces I1). En la
Tabla 33 que se muestra a continuacion, se exponen las dimensiones que componen cada uno

de los instrumentos de investigacion del estudio, asi como fecha y autores.
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Tabla 33

Instrumentos de carécter cuantitativo de la investigacion

Instrumento  Dimensiéon Categorias Autores Afo
Hospital
Anxiety and A 1983, revisién
Depression Ansiedad Ansiedad ) 2005 (Rico,
- - Zigmond y
Scale Depresion Depresion R, Snaith Restrepo y
(HAD-A/ ' Molina)
HAD-D)
Trabajo/estudios 1995, revisién
Funcionamiento Vida social 2000
Escala de psicosocial y Tiempo libre E. (Echeburua,
Inadaptacion  laboral de una Relacion de pareja Echeburda Corral y
persona Vida familiar Fernandez-
Escala global Montalvo)
Persistencia,
tenacidad y
fCDo-nRr)lloSf autoeficacia K. M. 2003, revision
. e Control bajo presion ~ ConnoryJ. 2012
Davidson Resiliencia 1 .
. Adaptabilidad y redes R.T. (Rodriguez y
Resilience . .
de apoyo Davidson Moleiro)
Scale) , .
Control y prop6sito
Espiritualidad
Cohesion (No
Faces |11 relacionada-
(Famlly. . - Semlr.elacmnada- Olson, 1985, revision
Adaptability ~ Cohesiény Relacionada- Portner 2002 (Ponce
and Cohesion Adaptabilidad Aglutinada) Lavee Y etal)
Evaluation Adaptabilidad '
Scale) (Rigida-Estructurada-

Flexible-Cadtica).

a) HAD-Ay HAD-D (Hospital of Anxiety and Depression Scale)

La Escala Hospitalaria de Ansiedad y Depresion fue creada por A. Zigmond y R.

Snaith en 1983 con el fin de detectar trastornos de la ansiedad y depresion en un medio
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hospitalario en sus origenes. La Escala ha tenido diferentes traducciones y adaptaciones para
adaptarla al contexto espafiol, garantizando su fiabilidad y variabilidad (Rico, Restrepo y
Molina, 2005).

El nombre original de la Escala es Hospital of Anxiety and Depression Scale, y su
objetivo principal es la deteccion de trastornos afectivos y de humor de manera rapida y
sencilla. El uso de la Escala HAD, se ha extendido mundialmente ya que tiene una buena
sensibilidad y especificidad para identificar y cuantificar estos trastornos, y ha sido validada
para su uso en Espafia por la Fundacion de Enfermeria de Cantabria (2018).

En relacion a su estructura (Ver Anexo 1V), se trata de un cuestionario de 14 items,
divididos en dos subescalas (ansiedad y depresion). Cada una de estas subescalas consta de 7
items que se evaltan en una escala con puntuaciones de 0 a 3, correspondiendo la puntuacion
0 a la respuesta mas favorable y 3 a la respuesta menos favorable. Las respuestas son
graduales en relacion a la frecuencia con la que se identifican o reconocen con el item. Se
obtiene asi una puntuacion para cada subescala, considerandose las puntuaciones iguales o
superiores a 11 (niveles altos) como indicativas de caso de trastorno depresivo o de ansiedad,
no existe trastorno cuando la puntuacion es igual o inferior a 7 (niveles bajos), y caso dudoso

con puntuaciones comprendidas entre 8 y 10 (niveles medios).

b) Escala de Inadaptacion

La Escala fue creada por Enrique Echeburta en el afio 1995. La Escala de
Inadaptacion refleja en qué medida los problemas psicoldgicos de los sujetos pueden afectar a
diferentes areas de la vida cotidiana. Las dimensiones que la constituyen son: Tiempo libre;

Trabajo o estudios; Vida familiar; Vida social; Relacion de pareja; Escala global.

La escala cuenta con 6 items (5 especificos de una dimension y 1 global), y son

puntuados de 0 a 5 en una escala de tipo Likert (Ver Anexo V). El rango de escala total va de
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0 (puntuacion minima) a 30 (puntuacién méaxima). Una puntuacion mayor a 12 puntos
(sumatorio puntuacion de cada item) indica que el sujeto muestra una capacidad de
adaptacion y afrontamiento del cambio baja. De lo contrario, los sujetos muestra una
capacidad de afrontamiento y adaptacion al cambio significativamente positiva cuando las
puntuaciones son iguales o menores que 12. Se trata de un autoinforme cuyos resultados son

sencillos de analizar.

c) Escala de Resiliencia de Connor-Davidson (CD-RISC)

La Escala fue creada por los autores Connor y Davidson en el afio 2003, y consta de
25 items que corresponden a 5 factores o subescalas. A continuacion, se muestran las 5
subescalas con sus correspondientes items:
o Persistencia-tenacidad-autoeficacia (items: 10-12, 16, 17, 23-25).
o Control bajo presion (6, 7, 14, 15, 18, 19, 20).
o Adaptabilidad y redes de apoyo (1, 2, 4, 5, 8).
o Control y propésito (13, 21, 22).

o Espiritualidad (3, 9).

La Escala de Connor-Davidson, contiene respuestas de naturaleza ordinal y el
participante mide el grado de acuerdo, siendo 0 en absoluto, 1 rara vez, 2 a veces, 3 a menudo
y 4 casi siempre (Ver Anexo VI). Una vez recogidas todas las puntuaciones de cada item, se
suman e interpreta que, a mayor puntuacion en cada dimension, mas indicadores de
resiliencia muestra el participante. Las puntuaciones son interpretadas en funcion de tres
niveles de resiliencia: nivel bajo (cuartil 1, 25% puntuaciones acumuladas), nivel medio
(cuartil 2, 50% de las puntuaciones acumuladas y nivel alto (cuartil 3, 75% de las

puntuaciones acumuladas).
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d) Escala FACES Il (Escala de Evaluacion de la Cohesién y Adaptabilidad

Familiar)

La Escala de Evaluacion de la Cohesion y Adaptabilidad Familiar (FACES 111, Family
Adaptability and Cohesion Evaluation Scale) fue creada en 1985 por los autores Olson,
Portner y Lavee. Esta Escala permite evaluar las dimensiones del Modelo Circumplejo de
Oslon acerca del Funcionamiento Familiar: la adaptabilidad y la cohesion familiar. Para el
presente estudio, se han tomado los 20 items que evaltan el nivel de cohesién y adaptabilidad
(siendo los 10 items impares empleados para evaluar la cohesion y los 10 items pares para la
adaptabilidad) de la familia tal como el sujeto la percibe en ese momento (Ver Anexo VII).
Estos 20 items responden a una escala de tipo Likert (casi siempre, muchas veces, a veces si
y a veces no, pocas veces, casi nunca), donde casi nunca o nunca puntta con 1 punto y casis
siempre o siempre con 5. Las puntuaciones obtenidas son interpretadas segun la Tabla 34

(Schmidt, Barreyro y Maglio, 2010):

Tabla 34

Interpretacion de las puntuaciones obtenidas en FACES IlI

Variable cohesién

10-34 35-40 41-45 46-50

No relacionada Semirelacionada Relacionada Aglutinada
Variable adaptabilidad

10-19 20-24 25-28 29-50

Rigida Estructurada Flexible Cadtica

Fuente: (Elaboracién propia a partir de Schmidt, Barreyro y Maglio, 2010).
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4.7.2 Instrumento de caracter cualitativo

Para estudiar en profundidad la experiencia del sujeto con Sindrome de Rett y su
familia, se ha llevado a cabo una entrevista como parte de los instrumentos de recogida de
informacidn. Para ello, se establece contacto con la Asociacion Espafiola del Sindrome de
Rett para acceder a 10 familias con diferentes perfiles en relacion a su composicion, edad de
su hija o hijo, afectacion del Sindrome de Rett o lugar de residencia. De este modo se intenta
englobar 10 familias con diferencias significativas (heterogéneas). Estas familias quedan

representadas a través de los siguientes perfiles:

Padre con una hija con Sindrome de Rett divorciado (familia monoparental).

o Madre con una hija con Sindrome de Rett divorciada (familia monoparental).
o Familia con hijo afectado con Sindrome de Rett (version atipica).
o Familia recién llegada a la Asociacion con una hija menor con Sindrome de Rett

(contexto Atencion Temprana).

o Familia integrada por dos gemelas con Sindrome de Rett.

o Familia que convive con una mujer con Sindrome de Rett poco afectada.

o Familia que cuenta con una hija con Sindrome de Rett adulta en residencia.

o Hermana que cuenta con la tutela de una mujer con Sindrome de Rett.

o Familia nuclear con una hija menor con Sindrome de Rett.

o Familia residente en Espafia pero originaria de otro pais (en este caso Venezuela) con

una hija con Sindrome de Rett.

Del mismo modo, estas familias muestran diferencias significativas entre ellas en

relacién a:

o Edad de sus hijas o hijos.
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Nivel de afectacion del Sindrome de Rett.

o Fase de asimilacion del diagndstico en el que se encuentran los familiares.
J Provincia en la que viven.

o Edad de los progenitores.

o Tamafio del hogar en relacidén al nimero de personas que conviven en él.

o Parentesco con la persona con Sindrome de Rett (madre, padre o hermana).
o Servicio al que acuden diariamente.

o Acceso 0 no a prestaciones y tipo de prestacion.

Las preguntas son disefiadas y formuladas en relacion a los diferentes objetivos de la
investigacion y sin olvidar que constituyen un instrumento riguroso de recogida de
informacion de la misma. Igualmente, las preguntas son formuladas de modo que sean un hilo
conductor y las respuestas fluyan a modo de conversacion a la largo de la entrevista. Cada
pregunta es formulada ajustando el concepto de hija/hijo/hermana/hermano en funcion de la
relacion de parentesco que le corresponde a la persona entrevistada respecto a la persona con
Sindrome de Rett. A continuacion, se recogen todas las preguntas planteadas en las

entrevistas en funcion del objetivo de investigacion que abarca:

o Objetivos: Conocer algunas de las necesidades en la maternidad, paternidad y

conyugalidad ante el cuidado de hijas e hijos con Sindrome de Rett

¢Qué empezaste a notar en tu hija que te alert6 de que algo no iba bien?

¢Qué significa tener una hija con Sindrome de Rett?

¢Acudes a terapia psicolédgica?

¢Qué aspectos de tu vida han cambiado desde que te diste cuenta de que tu hija era especial?
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¢Qué te ha aportado y quitado el Sindrome de Rett como padre 0 madre?

¢Como ha cambiado vuestra relacion de pareja tras el nacimiento de vuestra hija?

¢Como ha afectado el cambio en tu relacion con amigos y amigas?

¢Como definirias a tu hija con 3 palabras?

¢Qué es para ti 0 como definirias qué es el Sindrome de Rett?

o Estudiar las necesidades econémicas y de conciliacién ligadas al Sindrome de

Rett.

¢A nivel econdmico, con que ayudas publicas contais?

¢Cuales son las dificultades econdmicas que implica el Sindrome de Rett?

¢Qué necesidades plantea una familia con una hija con Sindrome de Rett?

o Objetivos: Mostrar la composicion y nucleo familiar de hogares donde conviven
con una persona con Sindrome de Rett y reflejar el papel y necesidades desde el

perfil fraternal.

Edad actual hija/edad diagnostico

¢Cual es el papel de su hermano o hermana en esta situacion?
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o Obijetivos: Conocer qué estrategias de intervencion familiar se estan poniendo en
marcha para dar respuesta a las necesidades de los familiares con hijas con
Sindrome de Rett, determinar los recursos sociales y educativos a los que pueden
tener acceso y estudiar los recursos materiales y personales que aportan las

asociaciones de Sindrome de Rett en el &mbito nacional.

¢Qué terapias y qué profesionales trabajan con tu hija diariamente?

¢Consideras que estan especializados en el Sindrome?

¢Qué tipo de escolarizacion ha recibido tu hija?

¢En qué Asociacion estais inscritos?

¢Cdomo fue la primera toma de contacto con la Asociacion?

¢Qué os ha aportado la Asociacion?

¢Acudes a terapia psicolégica?

¢Qué consejo darias a una familia que acaba de recibir el diagndstico de su hija?

o Objetivo: Reflejar las redes de apoyo diarias con las que cuentan las familias.

¢Consideras que cuentas con apoyos familias y sociales suficientes?

¢ Tenéis contacto con otras familias con hijas con Sindrome de Rett?

¢Qué os aporta ese contacto?

o Objetivo: Conocer el proceso de asimilacion del diagndstico, asi como las

expectativas de futuro de sus hijas.

¢Qué empezaste a notar en tu hija que te alert6 de que algo no iba bien?
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¢Como describirias el momento en el que recibiste el diagnostico?

¢Cudles fueron los primeros sentimientos o emociones encontrados?

¢Como ves el futuro de tu hija?

Las preguntas estan englobadas en 6 categorias diferentes relacionadas con las
necesidades familiares. Estas 6 categorias han permitido aplicar un planteamiento organizado
para codificar las preguntas en bloques de cara al posterior analisis de las mismas
(codificacion axial). En virtud de ello, la codificacion de las respuestas en funcion a la
categoria de la pregunta, permite analizar la respuesta ofrecida y contrastarla con la respuesta

de otros participantes o de la muestra global. Estas 6 categorias son:

1. Sindrome de Rett: preguntas relacionadas con la experiencia con el Sindrome de
Rett.

2. Apoyos: redes de apoyo con los que cuentan las familias.

3. Asociacion: significado, aportacion y experiencia en las asociaciones relacionadas

con la diversidad funcional.

4. Cambios: el conjunto de nuevas dinamicas experimentadas a raiz de recibir el
diagnostico.

5. Terapias: constituye las diferentes terapias, profesionales y tipo de escolarizacion
recibida.

6. Contacto con otras familias: aproximacion con redes de apoyo que han

experimentado la misma realidad en relacion al Sindrome de Rett.
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CAPITULO V. ANALISIS DE LOS RESULTADOS
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5.1 Introduccion al analisis de los resultados

En este Capitulo V, se muestran los distintos tipos de analisis que se han llevado a
cabo con los datos recogidos. Por un lado, se encuentra el analisis de las caracteristicas
sociodemograficas de la muestra participante (222 familiares) y los analisis descriptivos,
correlacionales y diferenciales, respecto al método cuantitativo de la investigacion. Por otro
lado, se refleja el analisis realizado de las respuestas recopiladas a través de las entrevistas
familiares (muestra reducida constituida por 10 familias) siguiendo el método cualitativo del
estudio.

Para realizar el analisis de los datos recogidos, se emplea el paquete estadistico “IBM
SPSS Statistic Data Editor” conocido como SPSS, en su version 24.0 para Windows. Gracias
a este software de analisis de datos, se pueden interpretar las puntuaciones en funcion de las
operaciones estadisticas que se seleccionan. Para esta investigacion, se han analizado la
distribucién de frecuencias, medias o medidas de variabilidad de cada una de las variables, ya
que el andlisis de datos realizado tiene dos funciones principales diferenciadas: una
correspondiente al andlisis descriptivo y otra dedicada al contraste de hipotesis. Otro de los
analisis que se realiza, es la correlacion bivariada de r de Pearson para conocer la correlacion
de variables o la fuerza de asociacion de las mismas. Gracias a esta correlacion, se ha podido
conocer el grado de relacion de las variables del estudio. El analisis de la varianza de un
factor o ANOVA, permite aplicar una prueba estadistica para analizar si varios grupos difieren
0 no significativamente entre si de acuerdo a las medias que han alcanzado (GUzman, 2012).

Respecto al andlisis de los datos de caracter cualitativo del estudio, se emplea el
programa ATLAS.ti (Computer Assisted Qualitative Data Analysis Software) en la version
7.0 para Windows. Este programa es una herramienta muy enriquecedora en investigaciones
que recogen datos (provenientes de entrevistas, peliculas, grupos de discusion, articulos,

fotografias, etc.), ya que ofrece recursos para aumentar la efectividad en la calidad de
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organizacion del analisis de la informacion. ATLAS.ti permite clasificar, analizar, buscar y
representar una gran cantidad de informacion.

Finalmente, se considera el célculo del tamafio de la muestra como parte del analisis
de los resultados. A un nivel de confianza del 95% y con una muestra de 222 familiares,
existiendo una poblacion de personas con Sindrome de Rett en Espafia de aproximadamente
300 personas, el margen de error es de 4 puntos. A continuacion, se dan a conocer los
resultados alcanzados en el perfil sociodemografico del participante, los resultados en funcion
de las variables analizadas (estudios descriptivos, correlacionales y diferenciales), entrevistas

personales e integracion de resultados de caracter cuantitativo y cualitativo.

5.2 Caracteristicas sociodemograficas de la muestra

El andlisis de los datos sociodemograficos permite disefiar un perfil de participante
predominante de la muestra en cuanto a sus caracteristicas sociodemograficas. De tal modo
que se analizan los datos sociodemograficos relativos a dos perfiles principales: el de familiar

y el de la persona con Sindrome de Rett. Las variables sociodemogréaficas son:

Relativas al familiar

o Sexo, edad y provincia en la que reside.

o Ocupacion laboral.

o Numero de personas que conviven en el hogar/Genograma.
o Apoyo psicoldgico y del entorno recibido.

o Numero de horas implicadas en el cuidado de su familiar.
o Pertenencia 0 no a otras asociaciones.

Relativas a la persona con Sindrome de Rett

o Edad en el momento del estudio y edad en la que recibio el diagndstico.
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o Tipo de escolarizacion o si asiste a centro de dia.

o Tratamiento médico que recibe.

o Prestaciones econdmicas a las que tienen acceso.

o Frecuencia de las sesiones que recibe y profesionales implicados

Siguiendo el anélisis del perfil general, la muestra esta compuesta por un 80,6% de
mujeres y un 19,4% de hombres, familiares de una persona con Sindrome de Rett. Ambos
tienen una media de edad 40-50 afios (43,7% de la muestra). El 74,3% de estas mujeres,
responden al perfil de madre de la persona con Sindrome de Rett (74,3%). Considerando la
dependencia de su familiar, los familiares del estudio dedican en torno a 5-10 horas del dia al
cuidado de su familiar con Sindrome de Rett (32,4%). Ademas, participa o esta inscrito en
alguna asociacion (90,5%) relacionada con el Sindrome y recibe algun tipo de prestacion o

ayuda economica a la dependencia (86%).

En relacion a la persona con Sindrome de Rett, tienen de media aproximadamente 15
afios en el momento del estudio (x =14,95), siendo de menos de 1 afios la persona afectada
mas joven y de 47 la mas mayor. En términos de porcentajes, el 25,7% tiene entre 13-21 afos
en el momento del estudio (57 personas), seguidos de 56 menores entre 7-12 afios de edad
(25,5%). La edad media en la recibieron el diagnéstico es de 5 afios (x =5,03; minimo 0y
méaximo 32 afios). Respecto de los rangos de edad, recibieron el diagnostico antes del primer
afio de vida el 14,4%, entre los 2-3 afios el 50%, entre los 4-7 afios el 16,3%, entre los 8-15
afios el 10,8%, y entre los 16-32 afos el 17%. En relacidn al servicio al que acude, el 52,7%

asiste a un Centros de Educacion Especial.

Una vez conocido el perfil mayoritario del participante y de la persona con Sindrome
de Rett, se procede a analizar una a una las variables sociodemogréaficas del estudio. En

relacion a la edad del familiar que responde, aproximadamente la mitad se situa entre los 40-
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50 afios de edad (43,7%) frente a un 25,7% que se sitta entre los 50-60 afios de edad y
seguidos de un 21,6% que se sitda en torno a los 30-40 afios. Por ultimo, cabe mencionar que
minoritariamente un 1,4% se sitla en edad avanzada entre los 70-80 afios de edad, donde sélo

participan 3 personas. Tan s6lo se ha recogido una respuesta respecto al rango 15-20 afios.
Tabla 35

Rango de edad del familiar que responde al cuestionario

Rango de edad Frec. % valido % acumulado
Entre 15-20 afios 1 5 9

Entre 20-30 afios 9 4,1 4,5
Entre 30-40 afios 48 21,6 26,1
Entre 40-50 afios 97 43,7 69,8
Entre 50-60 afios 57 25,7 95,5
Entre 60-70 afios 7 3,2 98,6
Entre 70-80 afos 3 1,4 100
Total 222 100

En relacion a la variable sexo, la muestra esta formada mayoritariamente por mujeres

ya que 179 familiares que participan en el estudio son mujeres, frente a 43 hombres.

Tabla 36

Sexo del familiar que responde al cuestionario

Sexo Frec. % valido % acumulado
Hombre 43 194 194
Mujer 179 80,6 100
Total 222 100

En cuanto a la procedencia de los familiares, el Sindrome de Rett cuenta con una gran
dispersion geografica. Esta dispersion geografica en Espafia, dificulta en algunos casos el

contacto entre familias o el acceso a recursos que ofrecen algunas asociaciones vinculadas
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con el Sindrome. De los 222 familiares del estudio, 12 no indican su lugar de procedencia y
210 si. A continuacién, se muestran las provincias de las que forman parte los familiares del

estudio:
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Tabla 37

Provincia a la que pertenece la familia

Provincia Frec. % valido
No lo indica 12 54
A Corufia 3 1,4
Albacete 2 9
Alicante 8 3,6
Almeria 7 3,2
Asturias 4 1,8
Badajoz 5 2,3
Barcelona 23 10,4
Bizkaia 4 1,8
Cadiz 6 2,7
Cantabria 4 1,8
Castellon 5 2,3
Ciudad Real 1 5
Cordoba 3 1,4
Gipuzkoa 4 1,8
Girona 4 1,8
Granada 4 1,8
Guadalajara 1 5
Huelva 1 5
Islas Baleares 1 5
Jaén 3 1,4
Las Palmas 1 5
Leon 1 5
Lleida 3 1,4
Lugo 1 9
Madrid 30 13,5

Malaga 5 2,3
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Murcia
Navarra
Pontevedra
Santa Cruz de Tenerife
Segovia
Sevilla
Toledo
Valencia
Valladolid
Zamora
Zaragoza
Total

= N N O ©

10
222

4,1
2,3

100
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En la Tabla 38 que se muestra a continuacion, se agrupan las respuestas en funcion de

la Comunidad Auténoma a la que pertenecen.
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Tabla 38

Comunidad Auténoma a la que pertenecen

Comunidad Numero de familiares
No lo indica 12
Andalucia 42
Aragon 10
Asturias 4
Cantabria 4
Castilla la Mancha 9
Castillay Leon 15
Catalufia 30
Comunidad de Madrid 30
Comunidad Valenciana 29
Extremadura 5
Galicia 6
Islas Baleares 1
Islas Canarias 3
La Rioja 0
Murcia 9
Navarra 5
Pais Vasco 8
Total 222

Como se puede observar en ambas Tablas, la dispersion geografica del Sindrome es
evidente. El estudio cuenta con representacion de todas las Comunidades Autonomas a
excepcion de La Rioja, donde no se han recibido respuestas de los cuestionarios. Las
Comunidades donde ha habido mayor participacion en el estudio son: Andalucia con 42
respuestas, Comunidad de Madrid y Catalufia con 30 respuestas en cada Comunidad y

Comunidad Valenciana con 29 respuestas. Las Comunidades con menor representacion son
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Islas Baleares (1 respuesta), Islas Canarias (3 respuestas) y Cantabria y Asturias con 4

respuestas respectivamente.

En relacion al tipo de parentesco que guarda el participante del estudio con la persona
con Sindrome de Rett, se han encontrado relaciones de parentesco distintas a las previstas al
inicio del estudio (padre o madre) incluyendo las siguientes: hermana, abuela, tia o familiar
lejano (prima de la madre).Como puede observarse en la Tabla 39, 165 respuestas indican ser
la madre de la persona con Sindrome de Rett frente a 43 respuestas que corresponden a
padres. Los porcentajes relacionados con la representacion del perfil parental y maternal se
relacionan con la representacion de hombres y mujeres en el estudio (80,6% mujeres y 19,4%
hombres). Cabe mencionar que aparece en la muestra el perfil de hermana (8 respuestas), el
cual ha sido reflejado como pilar fundamental de la intervencion familiar en el proceso de
asimilacion y convivencia de la diversidad funcional (marco teérico). El perfil o rol de
hermana ha sido a su vez considerado para formar parte del analisis de la experiencia familiar
con el Sindrome de Rett, como se vera mas adelante en el apartado 5.7 Analisis de datos en el

estudio cualitativo.

Tabla 39

Parentesco con la persona con Sindrome de Rett

% %
Parentesco Frec. .
valido acumulado
Abuela 1 5 5
Hermana 8 3,6 4,1
Madre 165 74,3 78,4
Padre 43 19,3 98,2
Prima de la madre 1 5 98,6
Tia 3 1,4 100

Total 222 100
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En relacion a los niveles de estudios alcanzados por el familiar que participa en el
estudio, mas de la mitad de la muestra con 113 respuestas, cuenta con estudios superiores.

Seguidamente, con 38 respuestas, tiene estudios de Bachillerato o estudios secundarios.

Gréfica 4

Nivel de estudios alcanzados por el participante

m Bachillerato

B Estudios Primarios

51% .
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La categoria de ocupacion profesional permite conocer cuél es la actividad principal
que realizan las personas que participan en el estudio. Los resultados obtenidos reflejan una
gran disparidad de respuestas. En primer lugar, 81 respuestas indican trabajar a tiempo
completo, 34 a tiempo parcial y 31 respuestas indican trabajar en el hogar exclusivamente. En
la Tabla 40 se pueden apreciar las diferentes respuestas dadas: estudiantes, jubilados,

personas en desempleo, etc.
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Tabla 40

Actividad actual del participante

Actividad Frec. % valido % acumulado
No lo indica 6 2,7 2,7
Estudiante 2 9 3,6
Jubilado o Pensionista 10 4,5 8,1
Otro 19 8,6 16,7
Parado, en busca del primer empleo 1 5 17,1
Parado, habiendo trabajado antes 29 13,1 30,2
Trabajo a tiempo completo 81 36,5 66,7
Trabajo a tiempo completo por temporadas 4 1,8 68,5
Trabajo a tiempo parcial 34 15,3 83,8
Trabajo a tiempo parcial por temporadas 5 2,3 86
Trabajo en tareas del hogar exclusivamente 31 14 100
Total 222 100
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Otro de los objetivos propuestos para la investigacion es conocer la composicion de

los hogares donde conviven una o varias personas con Sindrome de Rett. En el item “indica

el nimero de personas que convivis en el hogar”, 86 familiares indican vivir en un hogar
formado por 4 personas incluyendo a la persona con Sindrome de Rett, seguido de 76

respuestas que indican convivir en hogares formados por 3 personas. En tercer lugar, 37

familiares indican que conviven en un hogar formado por 5 personas. Es importante destacar

que minoritariamente, los hogares estan formados por 9 personas (1 respuesta), o 1 persona al

estar en residencia la persona con Sindrome de Rett (2 respuestas).
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Tabla 41

Numero de personas que convive en el hogar

N° Frec. % valido % acumulado
1 2 9 9
2 13 5,9 6,8
3 76 34,4 41,2
4 86 38,9 80,1
5 37 16,7 96,8
6 4 1,8 98,6
7 2 9 99,5
9 1 5 100
Total 221 100

Perdidos sistema 1

Total 222

En cuanto a la edad de las personas con Sindrome de Rett que participan en el estudio
y la edad con la que fueron diagnosticadas, se analizan las respuestas (dadas por sus
familiares) mediante rangos de edad para distribuir las respuestas y asi facilitar su analisis y
representacion. El criterio para establecer los limites de edad en cada uno de los rangos,
busca aproximarse a los cuartiles que engloban el 25%, 50% y 75% de las respuestas
alcanzadas por la muestra. Respecto de la edad de la persona con Sindrome de Rett en el
momento del estudio, el primer cuartil recoge el 23,4% de las personas con Sindrome de
Rett entre los 0-6 afios, que coincide con el rango de edad a la que se dirige la Atencion
Temprana. En el segundo cuartil se incluyen a las personas con Sindrome de Rett entre los
7-12 afios de edad en el que se sitda un 25,2% de la muestra (acumula el 49,5% de los
resultados). En el tercer cuartil se encuentra un 25,7% de las personas con Sindrome de Rett
que incluye personas entre 13-21 afios (acumulando el 75,7% de los resultados). Finalmente,
con 53 respuestas y un 23,9% (acumula el 100% de los resultados), se encuentran las

personas entre 22-47 afos (edad adulta). Los 4 rangos de edad engloban aproximadamente
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el 25% de las puntuaciones en cada uno de ellos. Por Gltimo, mencionar que 24 personas con

Sindrome de Rett tienen mas de 30 afios.

Tabla 42

Rango de edad de las personas con Sindrome de Rett cuando se realiza el estudio

Rango de edad Frec. %vélido % acumulado
0-6 afios 52 23,4 23,9
7-12 afos 56 25,2 49,5
13-21 afios 57 25,7 75,7
22-47 afos 53 23,9 100
Perdidos Sistema 4 1,8

Total 222 100

Considerando la edad de diagnostico media de la muestra con Sindrome de Rett del
estudio, se ha alcanzado una media de 5 afios. Por un lado, la edad de diagnostico se sitla
dentro del rango de la edad temprana (0-6 afios), pero es una media de edad bastante tardia al
considerar que la aparicion de los primeros sintomas comienza entre los 6-18 meses edad
(Petazzi, 2014; Bonete et. al, 2010; Ruggieri y Arberas, 2003). Este hecho implica, que la
puesta en marcha de tratamientos o la inscripcidn en asociaciones relacionadas con dicho
Sindrome, se podria estar realizando de manera tardia. A su vez, el Servicio de Atencion
Temprana finaliza a los 6 afios, y consecuentemente, en muchos casos los tratamientos en
Centros de Atencion Temprana (CAT) o Centros de Desarrollo Infantil y Atencién Temprana

(CDIAT) no alcanzan un afio de duracién al tener un diagnostico tan tardio.
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Tabla 43

Media de edad de diagnostico de las personas con Sindrome de Rett del estudio

N Rango Min. Méax.  Media Desv. Varianza
Estadis. Desv.
Estadis. Estadis. Estadis. Error Estadis. Estadis.
E_dad (,je. 32 0 32 5,03 .38 5,70 32,52
diagnastico
N valido
) 22
(por lista) 0

Como se puede apreciar en la Tabla 43, las edades de diagndstico se representan entre
los valores 0 y 32 afios. Por lo tanto, indica que existe una persona de la muestra cuyo
familiar con Sindrome de Rett ha sido diagnosticado con 32 afios. Este hecho es significativo
y representa una realidad del Sindrome de Rett, ya que existen personas actualmente en
nuestro pais que podrian no tener el diagndstico de Sindrome de Rett pese a padecerlo, 0
bien, haber recibido el diagndstico en edad avanzada. Los resultados han sido variados
gracias a las 220 respuestas recogidas, pese a que 2 personas de la muestra no indican la edad

de diagnostico de su familiar.

Agrupando las edades en las que recibieron el diagndstico, los resultados reflejan que
la mitad de la muestra (Grafica 5) fue diagnosticada entre los 2-3 afios de edad con 111
respuestas. Seguidamente con 32 respuestas, recibié el diagndstico en el primer afio de vida
(0-1 afios) con 32 respuestas. Aproximadamente, el 65% de las personas con Sindrome de
Rett del estudio han recibido el diagnostico antes de los 3 afios de vida. Tan s6lo 17 personas

afectadas recibieron el diagndstico tardiamente entre los 16-32 afos.
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Gréfica 5

Edad con la que recibi6 el diagndstico de Sindrome de Rett
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A continuacion, se valora el tipo de servicio al que acude la persona con Sindrome de
Rett en el momento del estudio. Este dato permite conocer el tipo de escolarizacion o
institucion a la que tienen acceso habitualmente. En relacion al tipo de escolarizacion que
reciben en el momento del estudio, el 52,7% de personas con Sindrome de Rett acuden a
Centros de Educacion Especial. Es significativo este dato, ya que son los Centros de
Educacion Especial los que incluyen terapias como logopedia o fisioterapia, importantes y
necesarias para personas con Sindrome de Rett. A su vez, los sintomas o afectaciones que
implica el Sindrome son atendidos gracias a los recursos y profesionales especializados que
cuentan estos centros, ya que en los centros ordinarios no cuentan con ello. En segundo lugar,
acuden a Centros de Estancia Diurna (un 14% de la muestra). Por Gltimo, cabe destacar que
un 5,4% acude a Centros Ocupacionales, un 7,2% a Centros de Educacién Infantil y un 8,6%

a Centros de Educaciéon Primaria.
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Gréfica 6

Tipo de escolarizacion o servicio al que acude la persona con Sindrome de Rett en el

momento del estudio
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Otra de las variables que se ha querido analizar en el estudio ha sido la carga en el
cuidado medida en horas al dia, debido a la dependencia de la persona con Sindrome de Rett.
En esta variable se encuentran respuestas muy diversas, lo que ha llevado a contestar fuera de
los rangos establecidos, dando la posibilidad de que el participante indique otra opcién de
respuesta que mas se ajuste a su realidad. Mayoritariamente, con 72 respuestas, el familiar
responde que dedica en torno a 5-10 horas diarias al cuidado de la persona con Sindrome de
Rett. Seguidamente, 60 respuestas indican que dedican entre 10-15 horas al dia. Cabe
mencionar, que 38 familiares precisan disponer de 24 horas al dia para el cuidado de la

persona con Sindrome de Rett o las necesarias a lo largo de 24 horas (13 familiares).
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Tabla 44

Horas dedicadas al cuidado del familiar con Sindrome de Rett

Horas Frec. % valido % acumulado
No lo indica 6 2,7 2,7
20 horas 2 9 3,6
24 horas 38 17,1 20,7
Alguna a la semana 1 5 21,2
Entre 0-5 horas 26 11,7 32,9
Entre 5-10 horas 72 32,4 92,3
Entre 10-15 horas 60 27 59,9
Entre15-20 horas 1 5 92,8
Esta en residencia y en casa 2 9 93,7
Las necesarias a lo largo de 24 horas 13 59 99,5
Los fines de semana 1 5 100
Total 222 100

Como se ha mencionado en el marco teorico, las asociaciones ofrecen numerosos

recursos e informacion a los familiares en relacion a la diversidad funcional. Una de las
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variables que se pretende conocer esta relacionada con la inscripcion o participacion de los

familiares en dichas asociaciones. La pertenencia a una asociacion ha sido mayoritaria con

90,5% de la muestra (201 respuestas). Tan solo un 9% indica que no pertenece a ninguna

asociacion.
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Gréfica 7
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Para conocer de manera especifica el tipo de asociacion en la que estan inscritos, se pidid

al familiar que responde al cuestionario que indicara el nombre de la asociacion. En la Tabla

45 se pueden apreciar el conjunto de Asociaciones a las que pertenecen los familiares del

estudio. Como se puede apreciar, algunas de estas Asociaciones estan ligadas a la Comunidad

Auténoma donde viven y en su mayoria estan relacionadas con el Sindrome de Rett u otros

trastornos ligados al neurodesarrollo. La Asociacion Espafiola del Sindrome de Rett cuenta

con una representacion en el estudio de 136 respuestas. Seguidamente, se encuentra la

Asociacion Catalana de Sindrome de Rett con 33 respuestas. Algunos familiares han indicado

gue estan inscritos en varias asociaciones.
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Tabla 45

Nombre de la Asociacion en la que estan inscritos

Nombre Frec.
No sabe/no contesta 19
Asociacion Catalana Sindrome de Rett 33
Asociacion Espafiola Sindrome de Rett 136
Ajudisle

ASANSULL

Asociacion Gaditana
Asociacion Malaguefia Sindrome de Rett
Autismo Malaga

Asociacion Vivir

ASPACE

ASPRONA

ASPAYM

D'Genes

EMBURRIA

Fevadis

Cruz Roja, Tinoc, A Cavall

La nostra veu

Mi princesa Rett

Mindara

Sense Barreres

Asociacion Rett Castilla y Leon
Nadia un retto a la vida
Ninguna

Rett syndrome uni

Yo me uno al Retto

UPACE

Total 222
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Como se muestra en la Tabla 46, 213 familiares indican que la persona con Sindrome
de Rett participa en algun tipo de terapia o tratamiento. Este dato es significativo, ya que ha
alcanzado un 95,9% de las respuestas de la muestra. Por el contrario, tan sélo el 3,2% (7

respuestas) indica que no recibe ningln tipo de tratamiento o terapia. Como se ha reflejado en
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el item sobre “tipo de servicio al que acude la persona con Sindrome de Rett”, la mayoria de
ellas acuden a Centros de Educacién Especial donde se ofrecen apoyo como parte del

curriculum de este tipo de escolarizacién.

Tabla 46

Participacion en terapias o tratamientos la persona con Sindrome de Rett

Recibe tratamiento Frec. %vélido % acumulado
No lo indica 2 9 9

No 7 3,2 4.1

Si 213 95,9 100
Total 222 100

En Tabla 47, se pueden apreciar los diferentes profesionales que estan implicados en
el tratamiento de personas con Sindrome de Rett. Se concluye que existe una representacion
variada ante tratamientos multidisciplinares donde intervienen logopedas, estimuladores,
fisioterapeutas, neurdlogos y neurdlogas y, pedagogos y pedagogas en su mayoria. Cabe
destacar la aparicion de nuevos perfiles, como musicoterapeutas o hipoterapeutas, lo que

implica que se estan aplicando nuevas terapias.
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Tabla 47

Tipo de tratamiento que recibe

Tipo de intervencion Frec.
Estimulador 27
Fisioterapeuta 44
Logopeda 30
Pedagoga/o 16
Neurélogo/a 32
Nutricionista 2
Equinoterapeuta y/o Hipoterapeuta 8
Musicoterapeuta 7
Osteopata 1
Terapeuta Ocupacional 4
Trabajador/a social 5
Hidroterapeuta 4
Otros (quiropractico, kinesidélogo/a, psiquiatra) 3

Por ultimo, en relacion a la informacion recogida sobre terapias o tratamientos, se
sefiala a continuacidn la frecuencia del tratamiento que recibe. Como se aprecia en la Tabla
48, se han encontrado diferentes tipos de respuestas, lo que ha dificultado su analisis y
agrupacion. Como puede observarse, la mayoria de la muestra (44,1%) se concentra en
tratamientos semanales o diarios (34,7%). El resto de las respuestas han sido aisladas y
heterogéneas que se corresponden con tratamientos mensuales o anuales (4 respuestas) y

quincenales (5 respuestas).
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Tabla 48

Frecuencia con la que recibe el tratamiento

Frecuencia Frec. % valido % acumulado
No lo indica 10 4,5 4,5
1 vez por semana 1 5 50
2 veces por afio 1 5 5,4
2 Veces por semana 6 2,7 8,1
3 veces por semana 8 3,6 11,7
6 veces por semana 1 5 12,2
Anualmente 4 1,8 14,0
Cada 6 meses 1 5 14,4
Depende de la terapia 1 5 14,9
Diariamente 77 34,7 49,5
Mensualmente 4 1,8 51,4
Quincenalmente 5 2,3 53,6
Segun especialidad 2 9 54,5
Semanalmente 98 44,1 98,6
Semestralmente 1 5 99,1
Semestral y anualmente 1 5 99,5
Trimestral / anual 1 5 100
Total 222 100
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Finalmente, respecto al acceso y tipos de prestaciones con los que cuenta el familiar

gue convive con una persona con Sindrome de Rett, cabe destacar los siguientes resultados.

Estos resultados son relevantes ya que, como se ha reflejado en el marco tedrico son

numerosas las necesidades médicas, farmacologicas y asistenciales que precisan personas con

Sindrome de Rett y a las que deben hacer frente los familiares como forma de gasto diario.

Considerando el acceso a prestaciones, los familiares indican que reciben algun tipo

de ayuda econdmica con 191 respuestas. Tan sélo 25 familiares han indicado no tener acceso

a este tipo de ayudas en el momento del estudio.



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 250

Gréfica 8

Acceso a prestaciones o ayudas econémicas
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Las ayudas percibidas, en su mayoria se corresponden con la ayuda a la dependencia o
cuidado de un familiar con 184 respuestas, seguidas de la ayuda o beca del Ministerio de

Educacion para hacer frente a los costes educativos, con 41 respuestas.

Tabla 49

Tipo de ayuda o prestacion

Tipo Frec.

No lo indica 31
Ayuda a la dependencia 184
Beca del Ministerio de Educacion para alumnas/os
con necesidades especificas

Ayuda de la Asociacion Catalana

CAT subvencionado

MUFACE

Mutua

Ayuda familiar

Duplo

Ninguna

Pension

Otros

Total 222
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5.3 Anélisis descriptivos de las variables del estudio

En el presente apartado, se realiza el analisis descriptivo de cada una de las variables
del estudio, asi como de relacion entre ellas. Se inicia describiendo el anélisis de las variables
(dependientes) ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia en el familiar (Tabla 50),
indicando la media, maximos y minimos y desviacion tipica obtenida en cada una de dichas
variables del estudio. Partiendo de los niveles de ansiedad, los familiares reflejan niveles
medios de ansiedad (X =9,51 y S=5,25) al alcanzar una media situada entre los valores 8-10.
Por su parte, la media en la variable depresion refleja una tendencia a niveles bajos en los
familiares (X =6,92 y S=4,62) al obtener una media situada entre los valores 0-7. La media en
la variable inadaptacion responde a una muestra con baja capacidad de adaptacion al alcanzar
una media de 15,96 (superior a 12 puntos) y desviacion de 7,34. Los familiares que
constituyen la muestra reflejan a través de la media alcanzada una tendencia en niveles
medios de resiliencia (x =67,16 y S=15,47) con una media situada en el segundo cuartil.
Como puede observarse, tan solo en la variable ansiedad e inadaptacion se han encontrado
como respuesta los valores maximos y minimos de las escalas con las que se han medido

(puntuaciones de 0-21 y 0-30, respectivamente).
Tabla 50

Analisis descriptivos de las variables dependientes del estudio

Variables Minimo Maximo Media  Desv. Tipica
HAD-A 0 21 9,51 5,25
HAD-D 0 19 6,92 4,62
ECHE 0 30 15,96 7,34
CONNOR 3 98 67,16 15,47
N Valido 222 100 100

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresion), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).
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En relacion a la asimetria o cociente de apuntamiento, se ha obtenido una tendencia en
la curva hacia la izquierda al obtener indices negativos, traducidos en una distribucion de
datos sesgados a la izquierda como puede observarse en la Tabla 51 respecto de la variable
inadaptacion (-0,26) y resiliencia (-0,81). En las variables ansiedad y depresion, la curva se
inclina hacia la derecha al obtener valores positivos, lo que indica que existen datos sesgados
a la derecha (0,21 y 0,40 respectivamente). Respecto a la curtosis, que permite analizar la
concentracion o centralizacién de los resultados respecto a la media, se han obtenido valores
negativos en todas las variables del estudio a excepcion de la variable resiliencia (1,89). En
consecuencia, en las variables ansiedad, depresion e inadaptacion existe una menor
concentracion de los datos en torno a la media (distribucion platicdrtica). La normalidad en la
distribucién de las puntuaciones queda reflejada en el variable resiliencia donde los datos

tienen una mayor concentracion en relacion a la media (distribucion leptocurtica).

Finalmente, se puede apreciar la notable diferencia en la media, desviacion estadistica
y varianza de cada una de las variables principales, ya que cada una de ellas se rige dentro de
unos rangos de puntuacion de mayor o menor amplitud, en funcién de la escala que las mide.
Un ejemplo de ello, se encuentra en las variables ansiedad y depresion, que se distribuyen
entre los valores 0-21 puntos; la variable inadaptacién abarca de 0-30 puntos y la variable
resiliencia entre 0-100 puntos. Este hecho es relevante, ya que repercute en la desviacién

tipica alcanzada asi como la media o varianza.
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Tabla 51

Datos estadisticos especificos sobre las variables principales del estudio

N Media Desv. Varianza Asimetria Curtosis
Estadis Desv. Estadis Desv. Estadis Desv.
tico Error tico Error tico Error

<':|
a 222 9,51 .35 5,25 27,57 21 16 -,90 .32
£
a)
Ql 222 6,92 31 4,62 21,37 40 16 -,63 .32
£
H222 159 49 7,34 5399 -26 ,16  -,32 32
e
o
O
% 222 67,16 1,03 15,47 239,35 -81 .16 1,89 32
@)
O

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresion), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

~ Niveles de ansiedad de la muestra participante

Respecto de la variable ansiedad, el 39,6% de la muestra participante ha obtenido
niveles altos al haber alcanzado puntuaciones situadas en el rango 11-21. Siguiendo las
recomendaciones de la propia Escala (HAD_A), estos niveles son susceptibles de recibir
tratamiento psicoldgico para adquirir estrategias o recursos que ayuden a reducir estos niveles
de ansiedad en la persona. Con un 1,1% de diferencia, la segunda puntuacion con mas
prevalencia en la muestra ha sido los niveles bajos de ansiedad con el 38,7%, siendo
representativos en los familiares los niveles de ansiedad extremos (altos o bajos). Los niveles

medios-altos acumulan el 61,2%, seguido de un ajustado 60,3% de niveles medios-bajos. Se
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puede afirmar que los niveles mas representativos de ansiedad de la muestra han sido medios-

altos.

Tabla 52

Niveles de ansiedad de la muestra del estudio

Niveles de Ansiedad Frec. % valido % acumulado
0-7 (bajos) 86 38,7 38,7
8-10 (medios) 48 21,6 60,4
11-21 (altos) 88 39,6 100
Total 222 100

A continuacion, se puede apreciar graficamente la distribucion de los tres niveles de

ansiedad que ha alcanzado la muestra participante.

Grafica 9

Niveles de ansiedad obtenidos por la muestra
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Como se refleja en la Grafica 10, las puntuaciones en la variable ansiedad son

dispersas y tienen diferentes puntos de acumulacion, es decir, contiene varios picos o
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campanas. La puntuacion alcanzada en referencia a la concentracion de los resultados
(curtosis igual a -0,90), indica una pobre centralizacion en torno a la media (distribucion
platicurtica).

Gréafica 10

Distribucion de la variable ansiedad

HAD_A

20 Melia = 9 52
Desviazcién estandar = 5,251
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Nota: HAD_A (Ansiedad).
~ Niveles de depresion de la muestra participante

Una vez conocidos los niveles de ansiedad alcanzados por la muestra, se procede a
analizar los niveles de depresion que han sido representativos en el estudio. El 22,1% de la
muestra se sitUa en los niveles superiores (puntuaciones mayores que 11), susceptibles de
recibir atencion o tratamiento psicoldgico. Los niveles medios alcanzados, situados entre las
puntuaciones 8-10, corresponden al 21,6% de la muestra. Por su parte, el 56,3% (poco més de

la mitad de la muestra) obtiene niveles bajos de depresion. La diferencia entre los niveles



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 256

medios y altos de depresion es de apenas un 0,5%. Los niveles medios y bajos de depresion
acumulan el 77,9% de las puntuaciones obtenidas en los 222 familiares. En consecuencia,

puede afirmarse que la muestra alcanza en su mayoria niveles medios-bajos de depresion.

Tabla 53

Niveles de depresidn de la muestra del estudio

Niveles de Depresion Frec. % valido % acumulado
0-7 (bajos) 125 56,3 56,3
8-10 (medios) 48 21,6 77,9
11-21 (altos) 49 22,1 100
Total 222 100

En la Gréafica 11 se pueden apreciar los tres niveles de depresion alcanzados por la
muestra participante y los porcentajes que representan en cada uno de ellos en la Escala
HAD_D. EI 56,3% de los familiares obtiene niveles bajos, mientras que un 21,6% alcanza

niveles medios y un 22,1% niveles altos de depresion.

Grafica 11

Niveles de depresion obtenidos por la muestra
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A diferencia de la variable ansiedad, en los niveles de depresion se ha dado una mayor
heterogeneidad reflejados en los valores de asimetria obtenidos (0,40 en depresion y 0,21 en
ansiedad). Como se aprecia en el Gréfica 12, las puntuaciones que se han obtenido en la
variable depresion tienen una distribucion dispersa, existiendo diferentes puntos de
acumulacién de puntuaciones, es decir, contiene varios picos o campanas. Respecto a la
concentracion de los resultados en relacion la media se observa una curtosis de -0,63, lo que
indica una baja concentracion de los datos que da lugar a una distribucion platicurtica.

Gréfica 12

Distribucién de la variable depresion

HAD_D

Media = 6,92
Desviazcién estandar = 4,623

Frecuencia

5,00 00 5,00 10,00 15,00 20,00

HAD_D

Nota: HAD_D (Depresion).

Por altimo, se presenta a continuacion la comparacion de los porcentajes de ansiedad
y depresidn alcanzados por los 222 familiares del estudio (Gréafica 13). Al estar ambas
variables medidas por la misma Escala (Hospital Anxiety and Depression Scale), se facilita

asi su comparativa y visualizacion, ya que se rigen por los mismos rangos de valores (0-21).
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Como se puede apreciar, la variable depresion es méas representativa en niveles bajos y la

variable ansiedad, por el contrario, es mas representativa en los niveles altos.

Gréfica 13

Comparacion de la distribucion de los niveles de ansiedad y depresion de la muestra
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~ Niveles de inadaptabilidad de la muestra participante

La Escala de Inadaptacion permite evaluar de manera sencilla los niveles de
inadaptabilidad de la muestra participante en funcion de su capacidad de afrontamiento a
diferentes cambios o situaciones. A través de esta Escala, aquellas puntuaciones con una
media igual o superior a 12 son traducidas como niveles altos de inadaptacion; y las medias
inferiores a 12 son traducidas como niveles bajos de inadaptabilidad (niveles altos en la

capacidad de adaptacion al cambio o afrontamiento). Las puntuaciones alcanzadas en esta
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variable muestran gran prevalencia en los niveles altos de inadaptacion alcanzados frente a
los niveles bajos, como se puede observar a través de la Tabla 54 que se muestra a

continuacion.

Tabla 54

Niveles de inadaptacion de la muestra del estudio

Niveles de Inadaptabilidad  Frec. % valido % acumulado

0-12 (baja) 49 221 22.1
13-30 (alta) 173 77,9 100
Total 222 100

En esta variable no se consideran niveles medios, siguiendo los criterios de anélisis de
la propia Escala. A partir de la muestra, 49 familiares (22,1%) obtienen niveles bajos de
inadaptabilidad frente a 173 (77,9%) que obtiene niveles altos (baja capacidad de
adaptacion). En consecuencia, los niveles altos de inadaptacion muestran una gran

prevalencia en los familiares de personas con Sindrome de Rett.

Grafica 14

Porcentajes de los niveles de inadaptabilidad de la persona o participante que responde al

cuestionario
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A continuacidn, se presentan las puntuaciones mas significativas obtenidas en cada
uno de los 6 items que ofrece la Escala de Inadaptacion para poder comprender en

profundidad a qué se refieren los niveles altos o bajos de inadaptabilidad de la muestra.

o Trabajo y/o Estudios: A causa de mis problemas actuales, mi funcionamiento en el
trabajo y/o en los estudios se ha visto afectado. El 28,4% (63 respuestas) de los
familiares indica que su actividad laboral o académica se ha visto “bastante” afectada,

seguidos de un 17,6% (39 respuestas) que considera que ha cambiado “poco”.

o Vida social: A causa de mis problemas actuales, mi vida social habitual (relaciones
de amistad con otras personas) se ha visto afectada. Los familiares indican con 71
respuestas (32%) que ha cambiado “bastante” su vida social, seguidos de 41
respuestas que valoran como “poco” el cambio en su relacion de amistad. EI 7,7% (17
respuestas) considera que no ha cambiado “casi nada” su vida social a raiz de la

convivencia con el Sindrome de Rett.

o Tiempo libre: A causa de mis problemas actuales, mis actividades habituales en los
ratos libres (salidas, cenas, excursiones, viajes, practica deportiva, etc.) se han visto
afectadas. Segun las respuestas de los familiares en funcion del tiempo libre, el 29,3%
(65 respuestas) indica que ha cambiado “bastante” y el 24,3% (54 respuestas)

considera que “muchisimo”, frente al 5,9% que indica no haber cambiado “casi nada”.

o Relacion de pareja: A causa de mis problemas actuales, mi relacion de pareja (o la
posibilidad de encontrarla) se ha visto afectada. Valorando los cambios en la relacion
de pareja, 58 respuestas (26,1%) indica que ha cambiado “bastante”, seguidas de 49
respuestas (22,1%) que valoran haber cambiado “poco” la relacion conyugal. Por su
parte, 38 respuestas (17,1%) reflejan que la relacion no ha cambiado “nada” tras la

aparicion de la patologia en sus vidas.
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o Vida familiar: A causa de mis problemas actuales, mi relacion familiar en general se
ha visto afectada. El 25,7% de los familiares (57 respuestas) considera que ha
cambiado “bastante” la vida familiar tras la aparicion del Sindrome de Rett en el

nacleo familiar. EI 22,5% (50 respuestas) indica que ha habido “pocos” cambios.

o Escala global: A causa de mis problemas actuales, mi vida normal en general se ha
visto afectada. Este item recoge una valoracién global de los diferentes cambios que
han surgido en el familiar tras la llegada del Sindrome de Rett en sus vidas. El 39,6%
de los familiares (88 respuestas) considera que en general ha cambiado “bastante” su
vida, seguidos del 16,2% que indica que ha cambiado “poco”. La minoria de los

participantes (5,9%) ha indicado que en general no ha cambiado “casi nada” sus vidas.

Antes de pasar al analisis de la siguiente variable del estudio, se presenta en la
Gréfica 15 la dispersion de las puntuaciones en la variable inadaptacion. La distribucion es
mas asimétrica y dispersa en comparacion con la variable ansiedad, ya que concentra varios
picos o campanas de acumulacién de puntuaciones (valor de asimetria de -0,26 traducida en
una distribucion sesgada a la izquierda). La puntuacion alcanzada en referencia a la
concentracion de los resultados (curtosis igual a -0,32), indica una pobre centralizacion de

estos en torno a la media (distribucion platicurtica).
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Gréfica 15

Distribucién de la variable inadaptacion
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Nota: ECHE (Inadaptacion).

~ Niveles de resiliencia de la muestra participante

La cuarta variable dependiente del estudio es la variable resiliencia. En este caso, se
analizan las puntuaciones en funcion de los cuartiles, facilitando su interpretacion: el Q1
(puntuaciones entre 0-57), el Q2 (puntuaciones entre 58-68) y el Q3 (puntuaciones entre 69-
100) se corresponden con el 25%, 50% y 75% de las puntuaciones acumuladas. EI cuartil Q2
coincide con la mediana del estudio, siendo de 68 puntos. En el primer cuartil (Q1) con el
26,1% de puntuaciones acumuladas, se representan los niveles bajos de resiliencia de la
muestra. Con el 24,3% de la muestra participante y el 50% de las puntuaciones acumuladas,

se encuentran los sujetos que obtienen niveles medios de resiliencia. Finalmente, con la
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mayor representatividad, se encuentran las puntuaciones que corresponden a niveles altos de

resiliencia, casi un 50% de la muestra (49,5%).
Tabla 55

Niveles de resiliencia de la muestra del estudio

Niveles de Resiliencia Frec. % valido % acumulado
Baja (Q1) 0-57 puntos 58 26,1 26,1
Media (Q2) 58-68 puntos 54 24,3 50,5

Alta (Q3) 69-100 puntos 110 49,5 100
Total 222 100

Como se aprecia en la Grafica 16 y en comparacion de las otras variables, es en la
variable resiliencia donde las puntuaciones se ajustan mas a la campana de distribucion
normal. La puntuacién alcanzada en la curtosis es de 1,98, lo que se traduce en una mayor
concentracion o centralizacion de los resultados en torno a la media (distribucién es

laptocurtica).
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Gréafica 16

Distribucion de la variable resiliencia
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Nota: CONNOR (Resiliencia).

~ Comparativa de los niveles alcanzados en las variables dependientes

Se plantea conocer los distintos niveles alcanzados en cada una de las variables
dependientes del estudio (Gréafica 17), para proceder mas adelante al analisis correlacional de
cada una de ellas. La variable inadaptacion ha obtenido mayor representatividad en relacion a
los niveles altos (77,9%) seguidos de la variable resiliencia con 49,5%. En relacion a los
niveles bajos, la variable depresion obtiene mayor representatividad en 56,3%, seguida de la

variable ansiedad en 38,7%.
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Gréfica 17

Representacion de las cuatro variables del estudio en funcién de los niveles alcanzados en

cada una de ellas en porcentajes
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Una vez analizadas la distribucion y comparativa de cada una de las principales

variables del estudio, se analizan las dos variables independientes del estudio relacionadas

con las redes de apoyo con las que cuentan los 222 familiares participantes en la

investigacion.

~ Redes de apoyo de la muestra participante

Uno de los objetivos del presente estudio es conocer e interpretar el comportamiento

de las variables dependientes, a través de dos variables que podrian explicar cierta
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variabilidad en los resultados: el apoyo social y el apoyo psicoldgico. En relacién con el
apoyo psicologico recibido, tan solo el 27% de la muestra (60 respuestas) reconoce contar
con dicho recurso o tratamiento. Seguidamente, el 72,5% (161 respuestas) indica que no

cuenta o no ha contado alguna vez con apoyo psicoldgico.
Tabla 56

Apoyo psicologico recibido o no por el participante del estudio

Apoyo psicoldgico

g Frec. % valido % acumulado
recibido
No 161 72,5 72,5
No sabe/no contesta 1 5 73
Si 60 27 100
Total 222 100

En la Gréfica 18, se representan algunos de los perfiles profesionales que constituyen
el apoyo psicoldgico en los familiares. En su mayoria (54 respuestas), indican que es un
psicologo o psicologa el profesional encargado de dicha terapia. Seguidamente, con 10
respuestas, se incluye al psiquiatra. Se indican otras respuestas con distinto perfil profesional,
relacionados con profesionales de la pedagogia o trabajo social. Es interesante destacar los
diferentes perfiles encontrados, ya que pese a no estar dentro del &ambito clinico, la muestra

participante los incluye y considera como fuente de apoyo psicologico.
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Gréfica 18

Representacion del tipo de apoyo psicoldgico recibido por profesionales
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En cuanto a la red de apoyo social, la diferencia entre los familiares que cuentan con

que cuentan con una red de apoyo social habitualmente, ya sea familiar o de amistad. Por el

contrario, un 42,3% (94 respuestas) de los familiares considera que no cuentan con dicha red

de apoyo. Como se ha mencionado, estas puntuaciones son muy proximas entre si u

homogéneas en comparacién con las obtenidas en el apoyo psicoldgico, ya que en términos

de porcentajes, apenas existe un 14,5% de diferencia entre el grupo de familiares que cuenta

con apoyo del entorno frente a aquellos que no.
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Tabla 57

Apoyo social recibido o no por el participante del estudio

las redes de apoyo analizadas en el estudio. Como se puede apreciar, los porcentajes en

] o %
A Ir Frec.
poyo social recibido ec acumulado
No 94 42,3
No sabe/no contesta 2 43,2
Si 126 100
Total 222

268

En la Gréafica 19, se muestra la diferencia en las respuestas alcanzadas en funcion de

ambas variables son totalmente distantes entre si (Ej. 72,5% en familiares que no cuentan con

apoyo psicologico frente a 42,3% en familiares que no cuentan apoyo social).

Grafica 19

Representacion de las redes de apoyo con las que considera el participante que cuenta
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5.4 Analisis correlacionales de las variables del estudio

Para llevar a cabo los analisis que permiten estudiar la relacidn que existe entre las
variables dependientes del estudio, se utiliza la correlacion de Pearson. Las correlaciones
entre las variables del estudio han sido significativas (p<0,01) a un nivel de 0,01 puntos

(bilateral).

Como puede observarse en la Tabla 58, se han alcanzado correlaciones altas y
positivas entre las variables ansiedad y depresion y ansiedad e inadaptacion (r =0,74 y
r =0,60 respectivamente). Por ello, a niveles mas altos de ansiedad se han obtenido niveles
mas altos de depresion e inadaptacion, y viceversa. Por el contrario, la relacion entre la
variable ansiedad y resiliencia ha sido negativa y baja (r = -0,38). Consecuentemente, a
niveles mas altos de ansiedad, menores niveles de resiliencia, y viceversa. Por ello, se puede
afirmar que un sujeto con niveles altos de ansiedad, alcanza niveles altos de depresion e

inadaptacion y por el contrario niveles bajos de resiliencia (y viceversa).

En relacion a la variable depresion, se ha obtenido una correlacion alta y positiva con
la variable inadaptacion (r =0,67). Sin embargo, con la variable resiliencia se ha alcanzado
una correlacion negativa y moderada (r = -0,52). Se concluye por tanto, que a mayores
niveles de depresion, menor es la capacidad de cambio del familiar (mayor inadaptacion), y
que a mayor nivel de depresion menor es la capacidad de resiliencia. Finalmente, la
correlacién alcanzada en la variable resiliencia con respecto a la variable inadaptacion es de
r = -0, 36, lo que significa que a mayores niveles de resiliencia, menores niveles de
inadaptacion o por el contrario, mayor capacidad de afrontar el cambio adecuadamente. Esto

es debido a que se ha alcanzado una correlacion baja y negativa (r = -0,36).
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Tabla 58

Correlacion de las cuatro variables dependientes del estudio

Correlaciones®

HAD A HAD D ECHE CONNOR
HAD_A  Correlacion de 1 746" 6047 -,382"7
Pearson
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,000
N 222 222 222 222
HAD D Correlacién de 746" 1 677 -,523"7
Pearson
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,000
N 222 222 222 222
ECHE Correlacion de 604” 677" 1 -,365"
Pearson
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,000
N 222 222 222 222
CONNOR  Correlacién de -,382" -523" -,365" 1
Pearson
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,000
N 222 222 222 222

**_La correlacion es significativa en el nivel 0,01 (bilateral).
Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

5.5 Analisis diferenciales de las variables del estudio
~ Estudios diferenciales en funcion del sexo

En cuanto al sexo de la muestra participante (variable independiente), se analizan las
diferencias alcanzadas en las medias en cada una de las variables dependientes entre ambos

grupos (hombres y mujeres), y su significatividad a travées del analisis de la varianza ANOVA.

En referencia al analisis de las medias entre los grupos de la muestra en funcién al
sexo, los sujetos que indican pertenecer al sexo masculino (43 participantes), alcanzan
resultados mas favorables en las cuatro variables del estudio en comparacion con la muestra

femenina. Los hombres obtienen niveles mas bajos de ansiedad (x =7,88), depresion
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(x =5,83), inadaptabilidad (x =14,60), y niveles més altos de resiliencia con (x=72,04). Por
el contrario, las participantes del estudio pertenecientes al sexo femenino (179 participantes),
obtienen niveles mas altos de ansiedad (x =9,51), depresién (X =6,92), inadaptabilidad

(x =15,96), y niveles més bajos de resiliencia (X =67,16). Cabe mencionar que en relacion a
la variable ansiedad en las mujeres, la desviacion tipica ha sido de 5,36, por ello las
puntuaciones se han alejado considerablemente de la media (x =9,91) alcanzando una gran

variabilidad o dispersion de los resultados.
Tabla 59
Correlacion de las cuatro variables del estudio en funcion del sexo del participante

HAD_A HAD_D ECHE CONNOR * SEXO

SEXO HAD_A HAD_D ECHE CONNOR
Hombre Media 7,88 5,83 14,60 72,04
N 43 43 43 43
Desv. 4,41 3,81 6,29 12,44
Mujer Media 9,91 7,18 16,29 65,99
N 179 179 179 179
Desv. 5,36 4,77 7,95 15,92
Total Media 9,51 6,92 15,96 67,16
N 222 222 222 222
Desv. 5,25 4,62 7,34 15,47

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

La Grafica permite reflejar la diferencia de las medias alcanzadas en ambos grupos

como se ha podido analizar.
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Gréfica 20

Representacion de la distribucion de las cuatro variables del estudio en funcion del sexo
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En cuanto a los anélisis de significatividad a traves del ANOVA, en la variable
ansiedad y resiliencia se han encontrado diferencias significativas al obtener p<0,05. En la
variable ansiedad la diferencia es significativa en 0,023 y en la variable resiliencia de 0,021.
A su vez, la puntuacién de F alcanzada es mayor (5,26 y 5,41 respectivamente) en ambas
variables en comparacion a las otras variables del estudio. Sin embargo, en la variable
depresion y adaptacion no existen diferencias significativas en funcion al sexo del

participante.
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Tabla 60

Anélisis ANOVA entre grupos de la muestra en funcion al sexo
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ANOVA de un factor?

Suma de Media )
gl . F Sig.
cuadrados cuadratica
HAD_A Entre grupos 142,43 1 142,43 5,26 ,023
Dentro de 5950,98 221 27.05
grupos
Total 6093,42 222
HAD_D Entre grupos 62,92 1 62,92 2,97 ,086
Dentro de 466077 221 21,18
grupos
Total 4723,69 222
ECHE Entre grupos 99,19 1 99,19 1,84 ,176
Dentro de 1183358 221 53,78
grupos
Total 11932,77 222
CONNOR Entre grupos 1269,93 1 1269,93 5,41 ,021
Dentro de 51626,90 221 234,66
grupos
Total 52896,83 222

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

Seguidamente, se realiza un analisis mas concreto de la variable sexo como variable

independiente para seguir conociendo el comportamiento de las variables dependientes del

estudio. Para ello, se analiza la correlacion de Pearson alcanzada entre las variables del

estudio dentro de cada grupo.

Como puede observarse en la Tabla 61, existen diferencias significativas en las cuatro

variables dependientes que conforman la investigacion. Respecto de la variable ansiedad y

depresion, se ha alanzado una correlacion alta y positiva de r =0,73 traducida en mayor nivel

de ansiedad cuando mayor es el nivel de depresion en las mujeres, y viceversa. Respecto de la

variable ansiedad e inadaptacion, se obtiene una correlacion de r =0,60 (alta y positiva), que
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indica que cuando mayor es el nivel de ansiedad, se alcanza un mayor nivel de inadaptacion,
y viceversa. Entre la variable ansiedad y resiliencia, se alcanza una correlacion negativa y
baja de r = -0,36. En relacion a la variable depresion e inadaptacion, se alcanza una
correlacion alta de r = 0,68y, negativa de r = -0,50 respecto a la variable resiliencia
(correlacion moderada). Finalmente, las variables inadaptacion y resiliencia alcanzan una

correlacion negativa y naja de r = -0,94.

Tabla 61

Correlacion de Pearson entre las variables dependiente del estudio en el sexo femenino

Correlaciones®
HAD A HAD D ECHE CONNOR

HAD_A  Correlacion de Pearson 1 737 603" -,365"
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,000
N 179 179 179 179
HAD D Correlacién de Pearson 737" 1 685" -,509™
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,000
N 179 179 179 179
ECHE Correlacion de Pearson 603 685" 1 -,347"
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,000
N 179 179 179 179
CONNOR  Correlacion de Pearson -,365" -,509"™ -,347" 1
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,000
N 179 179 179 179

**_La correlacion es significativa en el nivel 0,01 (bilateral).
Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

Finalmente, en relacion a los participantes pertenecientes al sexo masculino (43
hombres) no se han alcanzado diferencias significativas entre todas las variables como se
expone en la Tabla 62. Entre la variable ansiedad y depresion se ha alcanzado una correlacion
muy alta de r =0,77. Entre la variable ansiedad e inadaptacion, se ha alcanzado una
correlacién moderada positiva (r =0,58), frente a una relacion negativa y baja de la variable

ansiedad y resiliencia (r =0,38). La variable depresion e inadaptacion, alcanzan una
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correlacion ligeramente alta de r =0,60, frente a una correlacion moderada y negativa en la
variable resiliencia (r = -0,55). Finalmente, la variable resiliencia e inadaptacion dentro del

sexo masculino alcanzan una correlacion negativa y moderada de r = -0,42.

Tabla 62

Correlacion Pearson entre las variables dependiente del estudio en el sexo masculino

Correlaciones®

HAD_ A HAD_D ECHE CONNOR

HAD_A  Correlacién de Pearson 1 770" 584" -,384
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,011
N 43 43 43 43
HAD_D Correlacion de Pearson 7707 1 6047 -551"
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,000
N 43 43 43 43
ECHE Correlacion de Pearson 584” 604”7 1 -426"
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,004
N 43 43 43 43
CONNOR  Correlacion de Pearson -,384 -,551" -,426" 1
Sig. (bilateral) ,011 ,000 ,004
N 43 43 43 43

**_La correlacion es significativa en el nivel 0,01 (bilateral).

*. La correlacion es significativa en el nivel 0,05 (bilateral).

a. sexo=hombre

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

~ Estudios diferenciales en funcién de la edad de la muestra participante

En cuanto a la edad de la persona que responde al cuestionario y es familiar de una
persona con Sindrome de Rett, se han analizado las diferencias en las medias alcanzas en
cada una de las variables en funcion del rango de edad en el que se sitGa. Al igual que en la
variable sexo, se realizan dos analisis estadisticos: por un lado, se realiza un analisis de la
diferencia de medias y, por otro lado, el analisis ANOVA para conocer si estas diferencias son

o0 no significativas. A través del analisis de las medias, se refleja que:
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En primer lugar y comenzando con la variable ansiedad, se encuentran niveles mas
altos de ansiedad en los rangos de edad de 30-40 afios (X =10,25) y 40-50 afios (x =10,13).
Estos datos indican una proximidad a los niveles de ansiedad altos (X igual o superior a 11) y
considerables de tratamiento psicoldgico. Por el contrario, se encuentran los niveles mas
bajos de ansiedad en los rangos de edad entre 15-20 afios (X =2), y 70-80 afios (X =6). Es
importante indicar, que en el rango 15-20 s6lo se sitGa un sujeto, y en el rango 70-80 s6lo 3
sujetos, por ello no existe una representacion significativa de estos rangos de edad en la
muestra.

En segundo lugar y en relacion a la variable depresion, los niveles més altos se sitlan
en sujetos con edades comprendidas entre los 30-40 afios (X =7,50) y 40-50 afios (X =7,63).
Respecto a los niveles bajos de depresion, estos se reflejan en participantes cuya edad esta
comprendida entre los 70-80 afios (X =2). Estos niveles se sitGian en los niveles bajos de
depresién, préximos a los niveles medios (x =0-7).

En tercer lugar, los niveles de inadaptacion con mayor representacion en el estudio
(baja capacidad de adaptacion o afrontamiento al cambio), se sitian en los rangos de edad de
30-40 afios y 40-50 afios con medias de x =17,22 y X =17,02 respectivamente. Por el
contrario, se encuentran niveles mas bajos de inadaptacion (niveles altos de adaptacién) en
los sujetos pertenecientes al rango 15-20 afios y 70-80 afios con X =4 y X =6,33,
respectivamente.

En cuarto y ultimo lugar, se encuentra la variable resiliencia, donde los valores mas
altos se concentran en los rangos de edad 60-70 afios (X =74,7) y 70-80 afios (X =72,66). En
general las puntuaciones en esta variable son bastante altas. Las puntuaciones mas bajas se
sitan en las edades entre 15-20 afios (x =18) y en el rango 20-30 afios del participante

(X =66,22).
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Tabla 63
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Correlacion de las cuatro variables del estudio en funcion del rango de edad del participante

HAD_A HAD_D ECHE CONNOR * EDAD_PARTICIPANTE

EDAD DEL

HAD A HAD D ECHE CONNOR
PARTICIPANTE - -
Entre 15-20 afios Media 2 4 4 18
N 1 1 1 1
Desv. . . . .
Entre 20-30 aflos  Media 8,22 5,55 13,11 66,22
N 9 9 9 9
Desv. 5,16 4,77 8,46 11,22
Entre 30-40 aflos  Media 10,25 7,50 17,22 67,93
N 48 48 48 48
Desv. 4,43 4,31 5,79 14,30
Entre 40-50 aflos  Media 10,13 7,63 17,02 66,40
N 97 97 97 97
Desv. 5,50 4,76 7,77 16,63
Entre 50-60 afios  Media 8,43 6,01 14,36 67,61
N 57 57 57 57
Desv. 5,49 4,62 7,17 14,85
Entre 60-70 aflos  Media 9 4,71 15,28 74,71
N 7 7 7 7
Desv. 3,26 2,21 6,18 4,92
Entre 70-80 afios  Media 6 2 6,33 72,66
N 3 3 3 3
Desv. 5,29 2,64 4,04 9,71
Total Media 9,51 6,92 15,96 67,16
N 222 222 222 222
Desv. 5,25 4,62 7,34 15,47

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

En general, los niveles mas favorables de las variables se han situado en los rangos de

edad 70-80 afos, donde se obtienen niveles mas bajos de depresion, ansiedad e inadaptacion,

y niveles superiores de resiliencia. Por el contrario, los rangos de edad con puntuaciones

menos favorables fueron 30-40 afios y 40-50 afios, con niveles mas altos de ansiedad,

depresion e inadaptacion.
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Una vez reflejadas las diferencias de medias alcanzadas en las variables dependientes
en funcion a la edad, se da a conocer si existen o no diferencias estadisticamente
significativas a través del anélisis estadistico de ANOVA. A través de las puntuaciones
alcanzas, se considera que existen diferencias significativas en la variable depresion e
inadaptacion con p=0,049 (p<0,05) y p=0,024 (p<0,05) respectivamente. A su vez, ambos
valores alcanzan una F superior con 2,26 puntos en la variable depresion y 2,64 puntos en la
variable inadaptacion. Por el contrario, en la variable ansiedad y en la variable resiliencia no
se encuentran diferencias significativas al obtener una p>0,05 (0,247 y 0,774

respectivamente).

Tabla 64

Analisis ANOVA entre grupos en funcion de la edad del participante

ANOVA de un factor®
Suma de | Media F S;
cuadrados g cuadratica g
HAD_A Entre grupos 182,80 6 36,56 1,34 247
Dentro de 585384 215 27,22
grupos
Total 6036,65 221
HAD_D Entre grupos 236,10 6 47,22 2,26 ,049
Dentro de 447904 215 20,83
grupos
Total 471511 221
ECHE Entre grupos 684,20 6 136,84 2,64 ,024
Dentro de 1110468 215 51,65
grupos
Total 1178888 221
CONNOR  Entre grupos 583,24 6 11664 50 774
Dentro de 4988529 215 232,02
grupos
Total 5046853 221

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresion), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).
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Estudios diferencias en funcion de las Comunidades Auténomas

En relacion a la Comunidad Auténoma en la que reside la muestra participante, se
recogen en la Tabla 65 las medias alcanzadas en cada una de las variables dependientes del
estudio. Es importante indicar, que no ha habido el mismo porcentaje de representacion en
todas las Comunidades; ya que en algunas no se han obtenido respuestas (La Rioja), o bien,

apenas cuentan con representacion suficientemente significativa (Islas Baleares).
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Tabla 65

Medias alcanzadas en cada una de las variables dependientes en funcion de la Comunidad

Auténoma perteneciente

Resultados
COMUNIDAD
AUTONOMA HAD A HAD D ECHE CONNOR
Media 8,75 7,25 15,75 65,3
No lo indica N 12 12 12 12
Desv. 4,91 491 6,41 18,14
Media 10,02 6,69 16,97 68,66
ANDALUCIA N 42 42 42 42
Desv. 5,44 466 7,98 17,91
Media 8,50 570 16,70 67,40
ARAGON N 10 10 10 10
Desv. 5,46 352 985 11,73
Media 9,25 4,75 11 67
ASTURIAS N 4 4 4 4
Desv. 7,41 499 7,61 18,95
Media 13,25 11,50 18,25 63,50
CANTABRIA N 4 4 4 4
Desv. 6,23 6,45 9,10 12,71
CASTILLA LA Media 12,44 11,11 22,55 63,33
MANCHA N 4 4 9 J
Desv. 5,43 4,40 4,36 14,06
Media 11,33 8,13 15,73 62,60
CASTILLA Y LEON N 15 15 15 15
Desv. 5,61 420 9,12 11,58
Media 8,20 553 14,93 70,96
CATALUNA N 30 30 30 30
Desv. 5,55 429 7,69 13,80
COMUNIDAD DE Media 8,86 6,26 14,70 64,10
MADRID N 30 30 30 30
Desv. 5,22 4,94 7,042 18,71
COMUNIDAD Media 8,34 6,58 14,55 65,13
VALENCIANA N 29 29 29 29
Desv. 4,55 417 6,88 15,37
Media 8,80 7 18,60 72,80
EXTREMADURA N 5 5 5 5

Desv. 4,76 4,18 7,50 9,78
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GALICIA

ISLAS BALEARES

ISLAS CANARIAS

MURCIA

NAVARRA

PAIS VASCO

Total

Media
N
Desv.
Media
N
Desv.
Media
N
Desv.
Media
N
Desv.
Media
N
Desv.
Media
N
Desv.
Media
N
Desv.

5,39
9,51
222
5,25

6,66
6
3,44

5,37
6,92
222
4,62

13,83
6
3,86
17

1
10,33
3
2,51
16,88
9
4,93
18,40
5
1,67
17,62
8
6,96
15,96
222
7,34

76

6
10,80
63

1
72,33
3
7,76
69,66
9
7,84
68,20
5
18,32
66,12
8
18,35
67,16
222
15,47

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacién) y CONNOR (Resiliencia).

Para hacer un analisis concreto de las puntuaciones alcanzadas, se toman las
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Comunidades que obtienen las medias mayores e inferiores de cada una de las variables del

estudio.

En relacion a la variable ansiedad, es en Castilla y la Mancha y el Pais VVasco, donde

se alcanzan los niveles mas elevados con medias de x =12,44 y X =12 respectivamente. Estos

niveles de ansiedad son muy altos de acuerdo con la interpretacion de la propia Escala

HAD_A. Los niveles mas bajos de ansiedad se encuentran en familiares que residen en

Galicia con x =8 y Catalufia con x =8,2.

Respecto de la variable depresidn, en Catalufia y Castilla Ledn donde se encuentran

los niveles més altos, x =11,50 y x =8,13 respectivamente. Los niveles mas bajos, se

encuentran en familiares pertenecientes a Asturias (X =4,7) y Cantabria (X =5).



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 282

En la variable inadaptacion, se obtienen los niveles de menor capacidad o
afrontamiento al cambio en Extremadura (X =18,60) y Navarra (X =18,4). Los familiares que
muestran mayor capacidad de adaptacion o afrontamiento (niveles bajos de inadaptacion), se
encuentran en Islas Canarias con X =10,33 y Asturias con X =11.

Finalmente, los familiares con niveles superiores de resiliencia se representan en
Galicia con X =76 y Catalufia con X =70,46; y los menos resilientes se ubican en Castilla y
Ledn con X =62,60 e Islas Baleares con X =63.

~ Estudios diferenciales en funcion de la edad de la persona con Sindrome
de Rett

En este caso, se analizan y comparan las medias obtenidas en cada una de las
variables en funcion de la edad de la persona con Sindrome de Rett. Cada rango engloba
aproximadamente 50 sujetos, ya que los rangos son establecidos con dicho proposito o
intencionalidad. Para conocer como varian las medias alcanzadas en funcion de la edad de la
persona con Sindrome de Rett, se han analizado las medias de cada variable como se muestra
a continuacion:

En primer lugar, en funcion de la variable ansiedad, se obtienen los niveles mas altos
en personas con Sindrome de Rett con edades comprendidas entre los 7-12 afios
(x =10,73). Por el contrario, los niveles més bajos se encuentran en sujetos entre los 22-47
afios (x =8,73).

En segundo lugar y considerando la variable depresion, se han alcanzado valores muy
homogéneos entre los rangos de edad analizados. Los niveles més altos de dicha variable, se
encuentran personas que tienen relacion con una persona con Sindrome de Rett cuya edad se
encuentra entre los 13-21 afios (x =7,22). Los niveles mas bajos de depresién se encuentran

en el rango de 22-47 afios (x =6,03).
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En tercer lugar y en relacion a la variable inadaptacion al cambio, se han obtenido los
niveles mas altos de inadaptacion (baja adaptacion), en el rango de edad de 7-12 afios
(x =16,92), muy seguidos del rango de edad 0-6 afios (X =16,90). Los niveles més bajos de
inadaptacion se encuentran en el rango de 22-47 afios (X =13,22).

Finalmente, en la variable resiliencia se sitian los niveles altos en personas con
Sindrome de Rett entre 13-21 afios (X =68,71), y muy seguidos del rango de edad 0-6 afios
(X =68,36). Los niveles mas bajos se encuentran en personas con 22-47 afios con una media
de niveles de resiliencia de x =65,71.

Tabla 66

Correlacion de las cuatro variables del estudio en funcién de la edad del familiar con

Sindrome de Rett

HAD_A HAD_D ECHE CONNOR * EDAD_PERSONA_RETT

EDAD SUJETO CON RETT HAD_A HAD_D ECHE CONNOR
0-6 afios Media 9,21 6,80 16,90 68,36
N 52 52 52 52
Desv. 4,63 4,49 6,39 13,17
7-12 aios Media 10,73 7,41 16,92 66,46
N 56 56 56 56
Desv. 5,24 4,14 6,89 16,59
13-21 afos Media 9,38 7,22 16,31 68,71
N 57 57 57 57
Desv. 5,81 4,85 7,43 14,96
22-47 anos Media 8,73 6,03 13,22 65,71
N 53 53 53 53
Desv. 5,27 4,92 8,12 17,29
Total Media 9,53 6,88 15,86 67,32
N 218 218 218 218
Desv. 5,28 4,61 7,35 15,54

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

A traveés de la Gréfica 21, se pueden observar los rangos de edad de la persona con

Sindrome de Rett y los niveles alcanzados en cada una de las variables del estudio. Es
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importante destacar, que es en la variable resiliencia donde més difiere la media alcanzada
entre los diferentes rangos de edad. Esto es debido a que dicha variable se distribuye en
puntuaciones mas amplias (0-100), lo que implica que la diferencia sea considerable en
comparacion por ejemplo de la variable depresion o ansiedad, que se distribuyen entre los
valores 0-21. En general, se han alcanzado medias més favorables en la franja de edad 22-47
afios, al quedar reflejados niveles méas bajos de ansiedad, depresion e inadaptacion, en

comparacion con los otros grupos de edad.

Gréfica 21

Representacion de las cuatro variables del estudio en funcion de los rangos de edad de las

personas con Sindrome de Rett
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Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresidon), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).
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La franja de edad de 7-12 afios, obtiene niveles més altos de ansiedad, depresion e
inadaptacion y niveles més bajos de resiliencia en comparacion con el resto de las edades. En
el analisis de los rangos de edad, se alcanza una N igual a 218 sujetos, ya que cuatro
familiares no indican la edad de la persona con Sindrome de Rett.

Para seguir profundizando en el comportamiento de las 4 variables en funcion de la
edad de la persona con Sindrome de Rett en el momento de estudio, paralelamente al analisis
de las medias alcanzadas en cada rango de edad, se realiza el andlisis ANOVA para conocer la

varianza de las puntuaciones obtenidas.

Tabla 67

Analisis ANOVA de las variables dependientes en funcion de la edad de la persona con

Sindrome de Rett

ANOVA de un factor®
Suma de | Media F si
cuadrados g cuadratica g
HAD_A  Entre grupos 120,80 3 40,27 1,44 ,230
Dentro de 594946 215 27,80
grupos
Total 607027 218
HAD_D  Entre grupos 60,54 3 20,18 ,94 418
Dentro de 455559 215 21,28
grupos
Total 4616,13 218
ECHE  Entre grupos 500,03 3 166,68 3,17 025
Dentro de 1123183 215 52,48
grupos
Total 11731,87 218
CONNOR  Entre grupos 345,62 3 115,20 47 701
Dentro de 52006,25 215 243 44
grupos
Total 5244187 218

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).
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La diferencia ha sido significativa sdlo en la variable inadaptacion con p=0,025
(p<0,05). La relacién ha sido alta en la variable adaptacion con 3,17 y la variable ansiedad

con una F de 1,44, sin poder hablar de significatividad sino de tendencia.

Finalmente, se muestran las correlaciones alcanzadas entre las variables
(dependientes) y la edad del sujeto (independiente) aplicando la correlacién de Pearson
(Tabla 68). Respecto de la edad de la persona con Sindrome de Rett y los niveles de ansiedad
de su familiar, cuanto mayor es la edad, menor es el nivel de ansiedad (r =0,08), alcanzando
una correlacion muy baja y no significativa. En relacion a la variable depresion y edad de la
persona con Sindrome de Rett queda reflejado que a mayor edad, menor nivel de depresion y
viceversa, con una correlacion de r = -0,11 (muy baja y negativa) y no significativa. En
relacion a la variable inadaptacion y edad de la persona con Sindrome de Rett se obtiene una
correlacién negativa de r = -0,22 (baja), lo que implica que a mayores niveles de
inadaptacion, menor edad del sujeto, y viceversa. Cabe destacar, que esta correlacion es
significativa al alcanzar una puntuacion de 0,001 (p<0,05 bilateral). Finalmente, la variable
resiliencia y edad tienen una correlacion negativa no significativa de r = -0,06 (muy baja), lo

que implica que a mayores niveles de resiliencia, menor edad del sujeto y viceversa.
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Tabla 68

Correlacion Pearson entre las variables dependientes del estudio y edad del sujeto con

Sindrome de Rett

Correlaciones®

EDAD

HAD_A

HAD D

ECHE

CONNOR

Correlacion de Pearson
Sig. (bilateral)

N

Correlacion de Pearson
Sig. (bilateral)

N

Correlacién de Pearson
Sig. (bilateral)

N

Correlacién de Pearson
Sig. (bilateral)

N

-,083
221
218
-,118
,081
218

226"

,001
218
-,067
,328
218

**_La correlacion es significativa en el nivel 0,01 (bilateral).
Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacién) y CONNOR (Resiliencia).

Resultados en la muestra perteneciente a Atencion Temprana

En este apartado, se analizan las puntuaciones obtenidas de familiares cuyas hijas o

hijos se encuentran en el momento del estudio (N=52) dentro de la poblacion diana de la

Atencién Temprana (0-6 afios). Estos familiares cumplen el siguiente perfil segun los datos

registrados:

El 26,9% indica ser el padre de la persona menor con Sindrome de Rett, frente al

mayoritario 71,2% indicando ser la madre. Las edades mas representativas de esta muestra

especifica estan entre los rangos 30-40 afios (51,9%) y 40-50 afios (12,3%); y cuentan con

estudios superiores (71,2%). En relacion a la carga de cuidado indican dedicar entre 0-5 horas

(23,1%) 0 5-10 horas (34,6%). La persona menor con Sindrome de Rett acude a Centro de

Educacion Especial (48,1%) o Centro de Educacion Infantil (25%). En relacion a las redes de
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apoyo, cuentan con apoyo psicolégico el 30,2% y social el 58,1%. El 69,8% no cuenta con

apoyo psicologico y el 41,9% no cuenta con apoyo del entorno.

A través de la Tabla 69, se pueden observar los niveles de ansiedad alcanzados en
dicha poblacién, siendo niveles medios con una puntuacion de x =9,21 (los niveles medios
engloban puntuaciones entre 8 y 10). En segundo lugar, los niveles de depresion alcanzados
por esta poblacién corresponden a niveles bajos ya que la media es X =6,81, situdndose entre
los valores que implican niveles bajos (X =0-7). En tercer lugar, los niveles de inadaptacion
al cambio més representativos en la muestra de Atencién Temprana son altos (X =16,90), por
lo que parecen mostrar dificultades en el afrontamiento de cambios. Finalmente, los niveles
de resiliencia mas representativos de estos 52 familiares, son medios (X =68,36), estando

situados en el segundo cuartil (Q2 =58-68).
Tabla 69

Niveles alcanzados en cada una de las variables en menores dentro de Atencion Temprana

EDAD SUJETO
CON RETT HAD_A HAD D ECHE CONNOR
0-6 afios Media 9,21 6,80 16,90 68,36
N 52 52 52 52
Desv. 4,63 4,49 6,39 13,17

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresion), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

~ Estudios diferenciales en funcién del n® de horas para el cuidado
Para conocer la carga del cuidador o cuidadora, se analizan las puntuaciones recogidas
en relacién al nimero de horas dedicadas al cuidado de la persona con Sindrome de Rett.
Respecto de la variable ansiedad, se han alcanzado los niveles mas altos en familiares que
dedican 24 horas al dia al cuidado (x =10,78), al igual que la variable depresién (x =8). En

cuanto a la variable inadaptacion, se encuentran los niveles mas altos en familiares que
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dedican entre 10-15 horas (x =17,41). Al contrario de lo que se esperaba a la hora de analizar

los niveles de resiliencia, se han alcanzado mayores puntuaciones en sujetos que dedican

entre 15-20 horas (x =71), y menores (X =65,91) en sujetos que dedican menos horas al

cuidado de la persona con Sindrome de Rett (5-10 horas).

Tabla 70

Carga de horas en el cuidado del familiar con Sindrome de Rett

Informe
HORAS HAD A HAD D ECHE CONNOR
No sabe/no Media 8,83 8,16 16,83 66,33
contesta N 6 6 6 6
Desv. 2,31 2,63 3,86 11,58
Indica un Media 5,94 4,11 10,76 74,58
rango indeterminado N 17 17 17 17
Desv. 5,33 4,84 6,66 14,86
0-5 horas Media 7,88 6,50 14 67,07
N 26 26 26 26
Desv. 5,21 502 9,44 14,26
5-10 horas Media 9,91 7,31 15,98 65,91
N 72 72 72 72
Desv. 5,14 4,48 6,90 16,40
10-15 horas Media 10,03 6,81 17,41 66,65
N 60 60 60 60
Desv. 5,15 4,30 7,02 16,34
15-20 horas Media 9,33 3 16,33 71
N 3 3 3 3
Desv. 4,50 3,60 2,08 15,62
24 horas Media 10,78 8 17,15 66,92
N 38 38 38 38
Desv. 5,36 488 7,10 13,87
Total Media 9,51 6,92 15,96 67,16
N 222 222 222 222
Desv. 5,25 462 7,34 15,47

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Adaptacién) y CONNOR (Resiliencia).

Para analizar si existen o no diferencias estadisticamente significativas entre el

namero de horas dedicadas al cuidado y las variables dependientes del estudio, se llevan a
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cabo analisis secundarios a través de la varianza ANOVA. Como se muestra en la Tabla 71,
existen diferencias significativas en la variable ansiedad (0,028), y se podria afirmar que
practicamente también en la variable inadaptacion (0,054), en relacion a la variable horas en
el cuidado, siendo p<0,05. Este resultado implica que cuanto mayor o menor es el nimero de
horas dedicadas al cuidado de la persona con Sindrome de Rett, se obtienen puntuaciones que
difieren significativamente entre si. Consecuentemente, la variable nimero de horas
dedicadas al cuidado es un buen predictor para niveles altos o bajos de ansiedad e

inadaptacion del participante.

Tabla 71

Correlacion de las variables en funcion de la carga de cuidado en horas

ANOVA de un factor?

Suma de Media .
cuadrados gl cuadratica o Sig.
HAD_A  Entre grupos 341,48 5 68,29 256 ,028
Dentro de grupos 5751,93 216 26,62
Total 6093,42 222
HAD_D  Entre grupos 177,25 5 3545 1,68 140
Dentro de grupos 4546,44 216 21,04
Total 4723,69 222
ECHE Entre grupos 582,27 5 116,45 2,21 ,054
Dentro de grupos 11350,50 216 52,54
Total 11932,77 222
CONNOR Entre grupos 813,42 5 162,68 67 ,643
Dentro de grupos 52083,41 216 241,12
Total 52896,83 222

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Adaptacidon) y CONNOR (Resiliencia).

~ Estudios diferenciales en funcion del perfil de hermana de la persona con
Sindrome de Rett
La presente investigacion pretende analizar el rol fraternal en torno al Sindrome de

Rett, contribuyendo informacidn relativa a sus necesidades a través de las variables de interés
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del estudio. A la hora de analizar la representatividad de este perfil, se han analizado las ocho
respuestas dadas por hermanas de personas con Sindrome de Rett. Considerando las
respuestas alcanzadas por este perfil, en su totalidad cuentan con apoyo social y tan sélo dos
indica contar con apoyo psicolégico. En referencia al nimero de horas dedicadas al cuidado
de su familiar, se muestra como tres de ellas dedica entre 0-5 horas, frente a dos que dedican
las necesarias en 24 horas. Un aspecto significativo, ha sido que la muestra participante que
cumple con este perfil, tiene relacion con una persona con Sindrome de Rett adulta. La edad
media de su hermana o hermano con Sindrome de Rett en esta pequefia muestra es de 36,57

afos, con una media de diagnéstico de aproximadamente 8 afios (7,87).

Tabla 72

Caracteristicas principales de las hermanas participantes en el estudio

Edad Edad
Edad Sexo  persona  diagnds- Horasde Apoyo Apoyo

participante Rett tico cuidado  social psico
20-30afios  Mujer 35 4 Finesde No
semana
30-40 afios Mujer 42 7 - Si No
20-30 afios Mujer 30 18 0-5h Si No
20-30 afios Mujer 30 16 0-5h Si No
30-40 afios Mujer 31 7 0-5h Si No
40-50 afos Mujer 41 8 24 h Si Si
30-40 afios Mujer - 1 24 h Si Si
40-50 afos Mujer 47 2 10-15h Si No

Cabe destacar que los niveles de ansiedad medios sitlian a esta pequefia muestra en
niveles medios-altos (x =10,25), considerando que los niveles medios comprenden valores
entre 8-10. En relacion a la variable depresion, se alcanzan niveles medios al obtener una
puntuacién media de x =8. Por ello, se puede afirmar que no existen niveles significativos de
depresion que puedan indicar posible riesgo de trastorno depresivo. En relacion a los niveles
de inadaptacion, la muestra presenta niveles altos pero muy proximos a los niveles bajos

(puntuaciones menores o igual que 12). Considerando las puntuaciones de la variable
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resiliencia, se alcanza una puntuacién media de X =56, lo que sitda a las 8 hermanas en

niveles bajos de resiliencia (al contrario que la muestra global).
Tabla 73

Descriptivos de las hermanas participantes en relacion a las variables

Variables N Media Desviacion
HAD_A 8 10,25 7,32
HAD D 8 8 6,90
ECHE 8 13,62 12,91
CONNOR 8 56,12 24,79

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresion), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).
Finalmente, se analizan las correlaciones de las variables dependientes del estudio
para conocer su grado de relacion en torno al perfil de hermana. Es importante destacar que
se han alcanzado correlaciones muy altas en algunos casos y todas significativas al 0,05. Sin
embargo, hay que tener en cuenta que el tamafo de esta pequefia muestra es sélo de 8
personas. En relacion a la variable ansiedad, se ha alcanzado una correlacion muy alta con la
variable depresion (r =0,93), y una correlacion alta con la variable inadaptacion (r =0,75).
Siguiendo con la variable ansiedad, se ha alcanzado una correlacion alta y negativa
(r =-0,82) respecto a la variable resiliencia. Respecto de la variable depresion, se ha
alcanzado una correlacion muy alta con la variable inadaptacion (r =0,90) y resiliencia
(r =-0,90). Finalmente, entre la variable inadaptacion y resiliencia existe una correlacion

muy bajaenr=0,12.
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Tabla 74

Correlaciones entre las variables del estudio segun las hermanas participantes

Correlaciones®

HAD_A HAD_D ECHE CONNOR

Correlacién de Pearson 1 935" 755" -,826"
HAD_A Sig. (bilateral) ,001 ,030 ,011
N 8 8 8 8
Correlacion de Pearson 935" 1 901" -,908™
HAD D ] ]
- Sig. (bilateral) ,001 ,002 ,002
N 8 8 8 8
Correlacion de Pearson 755 901" 1 -,823"
ECHE
Sig. (bilateral) ,030 ,002 ,012
N 8 8 8 8
Correlacion de Pearson -826°  -908" -,823" 1
CONNOR Sig. (bilateral) ,011 ,002 ,012
N 8 8 8 8

**_La correlacion es significativa en el nivel 0,01 (bilateral).
*. La correlacion es significativa en el nivel 0,05 (bilateral).
Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresion), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

~ Estudios diferenciales en funcién de las redes de apoyo (social y

psicologico)

Otro de los aspectos que se pretende conocer es el grado de relacion entre las redes de
apoyo que cuentan los familiares y las variables dependientes del estudio. Para ello, se
analiza por un lado la red de apoyo social y, por otro, la red de apoyo psicologico, con el fin
de conocer como se ven modificados los resultados alcanzados.

En primer lugar y considerando el apoyo social, se realiza un analisis de las medias
obtenidas en cada una de las 4 variables del estudio, en funcion de si el familiar cuenta o no

con apoyo del entorno. A través de la Tabla 75, se puede apreciar la diferencia en las
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puntuaciones medias alcanzadas en cada variable del estudio (variables dependientes), en
funcién del apoyo social (variable independiente).

Por un lado, aquellos familiares que consideran que no cuentan con apoyo de su
entorno (94 personas), obtienen niveles de ansiedad ligeramente més altos con X =9,76 de
aquellos familiares que si cuentan con apoyo (X =9,30). Sin embargo, la diferencia de ambas
puntuaciones es de apenas 0,46 décimas.

En segundo lugar, se consideran los niveles de depresion, donde aquellos familiares
que no cuentan con apoyo del entorno obtienen una media de X =7,53, frente a X =6,50 de
familiares que si cuentan con dicho apoyo (126 personas). Consecuentemente, familiares que
cuentan con apoyo del entorno social han obtenido puntuaciones ligeramente mas favorables
en los niveles de depresion, con aproximadamente 1 punto de diferencia. Sin embargo y pese
a ello, esta diferencia es considerable ya que en familiares sin apoyo social los niveles de
depresion se sitdan en la franja media, y en familiares con apoyo social pasan a ser niveles
bajos de depresién (franja baja de x =0-7).

En tercer lugar, los familiares que no cuentan con apoyo del entorno han obtenido
niveles altos de inadaptabilidad con x =17,37, frente familiares que cuentan con apoyo social
(x =14,88) alcanzando una diferencia considerable de aproximadamente 2 puntos. Sin
embargo, ambas puntuaciones se sitian en niveles bajos de capacidad de adaptacion al
cambio.

Por ultimo, respecto de la variable resiliencia, los familiares que no cuentan con
apoyo del entorno han obtenido una media inferior de X =65,28, frente a los familiares que sf
cuentan con una red de apoyo social (x =68,57). La diferencia de la media de ambas
puntuaciones es de aproximadamente 3 puntos, siendo significativo que familiares con apoyo

social hayan obtenido niveles més altos de resiliencia frente aquellos que no tiene ese apoyo.
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Tabla 75

Puntuaciones obtenidas en cada una de las variables en funcion del apoyo social

HAD_A HAD_D ECHE CONNOR * SOCIAL

APOYO SOCIAL HAD A HAD D ECHE CONNOR
No Media 9,76 7,53 17,37 65,28
N 94 94 94 94
Desv. 5,13 4,52 7,67 16,57
No sabe/ No contesta  Media 11,50 5 18 67
N 2 2 2 2
Desv. 3,53 4,24 0 8,48
Si Media 9,30 6,50 14,88 68,57
N 126 126 126 126
Desv. 5,37 4,67 6,99 14,61
Total Media 9,51 6,92 15,96 67,16
N 222 222 222 222
Desv. 5,25 4,62 7,34 15,47

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresion), ECHE (Inadaptacién) y CONNOR (Resiliencia).

En la Gréafica 22, se puede observar la diferencia de medias en porcentajes alcanzas,

en funcion del apoyo social recibido.
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Gréfica 22

Representacion de las puntuaciones medias en porcentajes obtenidas en funcion del apoyo

social recibidos por la muestra

Ansiedad

Depresion

Inadaptabilidad

Resiliencia

ESi  No

En cuanto al apoyo psicoldgico, se realiza el analisis de las medias obtenidas en cada
una de las 4 variables del estudio, al igual que se ha realizado con el apoyo social. Los
resultados obtenidos reflejan que los familiares que han recibido o reciben dicho apoyo (60
personas), han obtenido mayores niveles de ansiedad, depresion e inadaptabilidad que
aquellos familiares que no cuentan con dicho apoyo (161 personas).

En primer lugar, los familiares que indican que no acuden o no han acudido nunca a
terapia psicolégica han obtenido una media de ansiedad inferior de x =9,23 (nivel medio),

frente a familiares que sf acuden o han acudido a terapia (x =10,30, nivel medio-alto). Por
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esta razdn, los niveles de ansiedad han sido ligeramente mas favorables en aquellos familiares
que no cuentan con apoyo psicolégico.

Al igual que en la variable ansiedad, se han alcanzado niveles inferiores de depresion
en familiares que no cuentan o han contado con apoyo psicolégico (x =6,52, nivel bajo)
frente a aquellos que si lo reciben, con una x =7,91 (nivel bajo-medio).

En tercer lugar, en relacién a la variable inadaptacion, familiares que no cuentan con
apoyo psicolégico han obtenido niveles bajos de inadaptabilidad (x =15,58) al igual que
familiares que si cuentan con dicho apoyo (X =16,90).

Por altimo, a diferencia de las tres variables anteriores, es en la variable resiliencia
donde familiares que no cuentan con apoyo psicologico han obtenido puntuaciones mas
favorables, traducidas a niveles més altos de resiliencia (X =68,11) frente a familiares que si
cuentan con apoyo psicolégico (X =64,56).

Tabla 76
Puntuaciones obtenidas en cada una de las variables en funcién del apoyo psicolégico

HAD_A HAD_D ECHE CONNOR * PSICOLOGICO

APOYO PSICOLOGICO HAD A HAD_D ECHE CONNOR
No Media 9,23 6,52 15,58 68,11
N 161 161 161 161
Desv. 5,24 4,42 7,26 15,55
No sabe/ No Media 8 11 22 70
contesta N 1 1 1 1
Desv. : : : :
Si Media 10,30 7,91 16,90 64,56
N 60 60 60 60
Desv. 5,27 5,02 7,57 15,19
Total Media 9,51 6,92 15,96 67,16
N 222 222 222 222
Desv. 5,25 4,62 7,34 15,47

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresidon), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).
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A modo de conclusién, cabe mencionar que familiares que han contado o cuentan con
apoyo psicologico han obtenido niveles més altos (menos favorables) en las variables
ansiedad, depresion o inadaptabilidad y menor nivel de resiliencia. En la Grafica 23, se puede

observar la diferencia de medias, en funcion del apoyo psicoldgico recibido.
Grafica 23

Representacion de las puntuaciones medias en porcentajes obtenidas en funcién del apoyo

psicoldgico recibido por la muestra
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Una vez conocidas las diferencias de medias alcanzadas por la muestra en funcién de
las redes de apoyo, se realiza el analisis del grado de relacion de las variables dependientes
del estudio en funcion de los apoyos recibidos (variable independiente). Se pretende asi,
conocer si existen o no diferencias significativas dentro de cada una de las variables

propuestas para el estudio. Para ello, se segmentan los datos en Si (1) y No (0), para poder
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realizar adecuadamente las correlaciones propuestas. En relacion a los familiares que indican

que no cuentan con apoyo social o del entorno, se alcanzan las siguientes puntuaciones:

Tabla 77

Correlacion entre las variables dependientes en familiares que no cuentan con apoyo social

Correlaciones®

HAD_A HAD_D ECHE CONNOR

HAD_A  Correlacion de Pearson 1 ,7927 637 -, 418"
Sig. (bilateral) 000,000 000
N 94 94 94 94
HAD_D  Correlacion de Pearson 792" 1 677 -, 465
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,000
N 94 94 94 94
ECHE Correlacion de Pearson 637 677 1 -,257"
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,012
N 94 94 94 94
CONNOR Correlacién de Pearson ~ -,418"  -465 -,257 1
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,012
N 94 94 94 94

**_La correlacion es significativa al nivel 0,01 (bilateral).

*. La correlacion es significante al nivel 0,05 (bilateral).

a. APOYO SOCIAL =,00 (No)

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresion), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

Como se puede comprobar a través de la Tabla 78, existen diferencias significativas
en todas las variables tanto a un nivel de 0,01 y 0,05 (nivel de significatividad de la
Correlacion de Pearson). Respecto de la variable ansiedad, se ha obtenido una correlacion
alta con la variable depresion (r =0,79) e inadaptacién (r =0,637), pero moderada con la
variable resiliencia (r = -0,418). En referencia a la variable depresion, se ha alcanzado una
correlacién alta con la variable inadaptacion (r =0,677) y moderada con la variable resiliencia

(r = -0,465). Finalmente, se ha alcanzado una correlacion baja entre la variable resiliencia e
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inadaptacion (r = -0,257). En relacidn con los familiares que si han indicado que cuentan con

apoyo social o del entorno, se han alcanzado las siguientes puntuaciones:

Tabla 78

Correlacion entre las variables dependientes en familiares que si cuentan con apoyo social

Correlaciones®

HAD_A HAD_D ECHE CONNOR

HAD_A  Correlacion de Pearson 1 ,728** 585**  _ 351**
Sig. (bilateral) ,000  ,000 ,000
N 126 126 126 126
HAD_D  Correlacion de Pearson  728** 1 ,676**  -570**
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,000
N 126 126 126 126
ECHE Correlacion de Pearson  585**  676** 1 - 446%*
Sig. (bilateral) ,000  ,000 ,000
N 126 126 126 126
CONNOR Correlacion de Pearson - 351** - 570** - 446** 1
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,000
N 126 126 126 126

**_La correlacion es significativa al nivel 0,01 (bilateral).
a. APOYO SOCIAL =1 (Si)
Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

Existen diferencias significativas entre todas las variables del estudio cuando los
familiares si cuentan con apoyo social (p<0,01). En relacion a la variable ansiedad, se ha
alcanzado una correlacion alta con la variable depresion (r =0,72), moderada con la variable
inadaptacion (r =0,58) y baja con la variable resiliencia (r = -0,35). En referencia a la
variable depresion, se ha alcanzado una correlacion moderada con la variable resiliencia

(r =0,57) y alta con la variable inadaptacion (r =0,67). Finalmente, la variable resiliencia e
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inadaptacion tienen una correlacién moderada (r = -0,44) cuando la familia si cuenta con

apoyo social.

Asi mismo, se analiza el comportamiento de las variables en funcién del apoyo

psicoldgico (variable independiente).

Tabla 79

Correlacion entre las variables dependientes en familiares que no cuentan con apoyo

psicolégico
Correlaciones?
HAD_A HAD_D ECHE CONNOR
HAD_A  Correlacion de Pearson 1 744" 618" -,409”
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,000
N 161 161 161 161
HAD_D Correlacion de Pearson 744" 1 669" - 547"
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,000
N 161 161 161 161
ECHE  Correlacién de Pearson 618~ 669" 1 -,376
Sig. (bilateral) 000 ,000 ,000
N 161 161 161 161
CONNOR Correlacion de Pearson  _ 409™ -547" - 376" 1
Sig. (bilateral) 000 ,000 ,000
N 161 161 161 161

**. La correlacion es significativa al nivel 0,01 (bilateral).
a. APOYO PSICOLOGICO =,00 (No)
Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

Se han obtenido diferencias significativas a p=0,01 entre todas las variables
dependientes del estudio cuando no existe apoyo psicoldgico en la familia. Respecto de la
variable ansiedad, se ha alcanzado una correlacion alta con la variable depresién (r =0,74) e

inadaptacion (r =0,61) y moderada con la variable resiliencia (r = -0,40). En relacion a la
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variable depresion, se ha alcanzado una correlacion alta con la variable inadaptacion
(r =0,66) y moderada con la variable resiliencia (r = -0,54). Finalmente, se ha alcanzado una

correlacion baja entre la variable resiliencia e inadaptacion (r = -0,37).

Tabla 80

Correlacion entre las variables dependientes en familiares que si cuentan con apoyo

psicoldgico
Correlaciones?
HAD_A HAD_D ECHE CONNOR
HAD_A  Correlacién de Pearson 1,753 566" -,287
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,026
N 60 60 60 60
HAD_D  Correlacion de Pearson 753" 1 ,686" -, 452"
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,000
N 60 60 60 60
ECHE Correlacion de Pearson  566™ 686" 1 -323"
Sig. (bilateral) ,000 ,000 ,012
N 60 60 60 60
CONNOR Correlacion de Pearson - 287" - 452" - 323" 1
Sig. (bilateral) 026 ,000 ,012
N 60 60 60 60

**_La correlacion es significativa al nivel 0,01 (bilateral).

*. La correlacion es significante al nivel 0,05 (bilateral).

a. APOYO PSICOLOGICO=1 (Si)

Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).
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Se han alcanzado diferencias significativas entre todas las variables del estudio
cuando los familiares cuentan con apoyo psicoldgico. En la variable ansiedad se ha alcanzado
una correlacion alta con la variable depresion (r =0,75), moderada con la variable
inadaptacion (r =0,56) y baja con la variable resiliencia (r = -0,28). En relacion a la variable
depresion, se ha alcanzado una correlacién moderada con la variable resiliencia (r = -0,45) y
alta con la variable inadaptacion (r =0,68). Finalmente, la variable resiliencia e inadaptacion

tienen una correlacion baja (r = -0,32) cuando la familia si cuenta con apoyo psicolégico.

Tabla 81

Resumen de las correlaciones alcanzas en funcion del apoyo

APOYO SOCIAL APOYO PSICOLOGICO

Variables
del estudio Sl NO Sl NO
Ansiedad-

0,72 Alta 0,79 Alta 0,75 Alta 0,74 Alta
Depresioén
Ansiedad-

0,58 Moderada 0,69 Alta 0,56 Moderada 0,61 Alta
Inadap.
Ansiedad-

-0,35 Baja 0,41 Moderada -0,28 Baja 0,40 Moderada
Resiliencia
Depresion-

0,67 Alta 0,67 Alta 0,68 Alta 0,66 Alta
Inadap.
Depresion-

0,57 Moderada 0,46 Moderada -0,42 Moderada 0,54 Moderada
Resiliencia
Resiliencia-

-0,44  Moderada 0,25 Baja -0,32 Baja 0,37 Baja
Inadap.

Cabe mencionar, que se ha alcanzado una correlacién alta entre las variables ansiedad

y depresion, y depresion e inadaptacion en funcion de las variables independientes (apoyo
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social y psicoldgico). Independientemente de si reciben o no apoyo social o psicoldgico, a
mayor nivel de depresion, mayor nivel de ansiedad, y viceversa. A su vez, esta correlacion se
ha dado entre las variables depresion e inadaptacién, donde se ha alcanzado una correlacién
alta y positiva, lo que implica que a mayor nivel de depresion mayor nivel de inadaptacion, y
viceversa. Todas las variables alcanzan el mismo nivel de correlacion (alta, baja 0 moderada)

en funcion si reciben o no apoyos, a excepcion de las variables resiliencia-inadaptacion.

Para seguir completando los estudios diferenciales en funcién de las redes de apoyo,
se decide explorar a través de un analisis mas especifico para conocer la significatividad de
dichas correlaciones. A traves de las siguientes Tablas, se exponen las diferencias de medias

obtenidas en el analisis ANOVA en cada una de las variables del estudio.

Tabla 82

Medias alcanzadas en la variable ansiedad en funcion de los apoyos recibidos

ANSIEDAD
Apoyo social
Apoyo psicoldgico NO SI
NO 9,19 9,21
Sl 11,30 9,52

Tabla 83

Medias alcanzadas en la variable depresion en funcion de los apoyos recibidos

DEPRESION
Apoyo social
Apoyo psicoldgico NO SI
NO 6,76 6,39

Si 9,38 6,79
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Tabla 84

Medias alcanzadas en la variable inadaptacién en funcion de los apoyos recibidos

INADAPTACION

Apoyo social
Apoyo psicoldgico NO Sl
NO 16,29 15,01
Sl 19,96 14,55

Tabla 85

Medias alcanzadas en la variable resiliencia en funcién de los apoyos

RESILIENCIA
Apoyo social
Apoyo psicoldgico NO SI
NO 67,08 68,89
Sl 60,46 67,70

A la vista de los resultados reflejados en las Tablas anteriores, los familiares mas
depresivos, inadaptados y con ansiedad, son aquellos que no cuentan con apoyo social pero si
con apoyo psicoldgico, al igual que los familiares menos resilientes. Por su parte, los
familiares menos depresivos son aquellos que cuentan con apoyo social pero no psicoldgico,
al igual que los familiares mas resilientes. Los familiares menos inadaptados cuentan con
apoyo social y psicoldgico, y los familiares con menos ansiedad no cuentan con apoyo social
ni psicolégico. Una vez conocidos estos datos, se procede a analizar el grado de
significatividad de las diferencias entre las puntuaciones en funcién de los apoyos. De nuevo,
se segmentan las variables apoyo social y psicolégico en funcidn de la respuesta marcada: 0
para No y 1 para Si, para realizar el analisis de la varianza ANOVA de un factor. A

continuacion, se refleja en la Tabla 86 el planteamiento de andlisis que se pretende alcanzar.
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Tabla 86

Ejemplo del planteamiento de correlacion a analizar

VARIABLE (ansiedad, depresion, inadaptacion o resiliencia)

o Apoyo social
Apoyo psicolégico
poyo psi gl NO S|
NO Media alcanzada Media alcanzada
Sl Media alcanzada Media alcanzada

¢Diferencia significativas?

En la Tabla 87 se presentan los resultados del andlisis realizado, donde aparecen las
medias alcanzadas, asi como el nimero de sujetos que engloba cada categoria. 92 familiares
indican que no cuentan con apoyo psicoldgico y 34 que si, cuando si cuentan con apoyo
social (N=126). A su vez, aparecen las desviaciones tipicas, maximos y minimos, y el
intervalo de confianza para la media al 95%. En relacion a las medias alcanzadas, se han
obtenido niveles ligeramente superiores de ansiedad, depresion e inadaptacion en familiares
que no reciben apoyo psicologico frente a aquellos que si. Por el contrario, en la variable
resiliencia se han obtenido niveles ligeramente mas positivos en familiares que no cuentan

con apoyo psicoldgico pero si del entorno (apoyo social).
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Tabla 87

Puntuaciones obtenidas en el andlisis descriptivo cuando los familiares cuentan con apoyo

social
Descriptivos?
Intervalo de
confianza para la
media al 95%
Desviacion Error Limite Limite
N Media tipica tipico inferior superior Min. Max.
HAD_A No 92 921 5,39 ,56 809 1033 0 21
Si 34 9,52 5,38 ,92 7,65 11,40 1 20
Total 126 9,30 5,37 47 835 1024 0 21
HAD_D No 92 6,39 4,55 47 5,44 7,33 0 19
Si 34 6,79 5,05 ,86 5,03 8,55 0 18
Total 126 6,50 4,67 41 5,67 7,32 0 19
ECHE No 92 15,09 7,03 73 1355 16,46 O 30
Si 34 14,55 6,96 1,19 12,12 1699 O 30
Total 126 14,88 6,99 62 13,65 16,12 0 30
CONNOR No 92 68,89 15,24 158 6573 72,04 3 98
Si 34 67,70 12,93 221 63,19 7221 43 95
Total 126 68,57 14,61 1,30 6599 71,14 3 98

a. APOYO SOCIAL =1 (Si)
Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

Para conocer en profundidad el comportamiento e interaccion de estas medias en
funcion de la variable independiente (apoyo social), se procede a analizar si las diferencias

son significativas entre ellas, a través de la varianza ANOVA.
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Tabla 88

ANOVA de un factor cuando los familiares cuentan con apoyo social

308

ANOVA de un factor?

Suma de | Media F S;
cuadrados g cuadratica g
HAD_A Inter-grupos 2,41 1 2,41 ,08 (74
Intra-grupos 3606,12 124 29,08
Total 3608,54 125
HAD_D Inter-grupos 4,02 1 4,02 ,18 ,670
Intra-grupos 2729,47 124 22,01
Total 2733,50 125
ECHE Inter-grupos 5,07 1 5,07 ,10 ,749
Intra-grupos 6109,37 124 49,26
Total 6114,44 125
CONNOR Inter-grupos 34,88 1 34,88 ,16 ,688
Intra-grupos 26667,97 124 215,06
Total 26702,85 125

a. APOYO SOCIAL =1 (Si)
Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

No existen diferencias significativas en ninguna de las variables cuando cuentan o no

con apoyo psicoldgico, aquellos familiares que cuentan con apoyo del entorno. Por ejemplo,

en la variable depresion la media alcanzada es de X = 6,39 cuando no cuentan con apoyo

psicolégico, y de X = 6,79 cuando sf cuentan con dicho tratamiento. Las diferencias de

medias apenas han superado 1 punto. Pese a ello, se puede afirmar que familiares que cuentan

con apoyo del entorno pero no reciben apoyo psicoldgico, obtienen niveles mas favorables de

depresion, ansiedad y resiliencia, frente a aquellos que si reciben apoyo psicoldgico (Tabla

89).
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Tabla 89

Resumen de las correlaciones alcanzadas en las variables en familiares que cuentan con

apoyo social
Si recibe apoyo social
Apoyo
psicoldgico , )
ANSIEDAD DEPRESION INADAPTACION RESILIENCIA

NO 9,21 6,39 15,01 68,89

Sl 9,52 6,79 14,55 67,70

(Sig. al 0,05) 0,774 0,670 0,749 0,688

Seguidamente, se reflejan puntuaciones muy reveladoras cuando los familiares
indican que no cuentan con apoyo del entorno (Tabla 90). En la variable depresion, se ha
alcanzado casi 2 puntos de diferencia en la media en funcion si reciben o no apoyo
psicoldgico (No=6,76 y Si=9,38). A su vez, la variable ansiedad obtiene diferencias de mas
de 2 puntos (No=9,19 y Si=11,30). Por ultimo, destacar que en la variable resiliencia se han
alcanzado aproximadamente 7 puntos de diferencias en las medias (N0o=67,08 y Si=60,46).

Sin embargo, ninguna de las puntuaciones alcanzadas ha sido significativa (p>0,05).
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Tabla 90

Puntuaciones obtenidas en el andlisis descriptivo cuando los familiares no cuentan con

apoyo social
Descriptivos?
Intervalo de
confianza para la
media al 95%
Desviacion Error  Limite Limite
N Media tipica tipico inferior superior Min. Max.
HAD_ A No 67 9,19 511 ,62 7,94 10,44 0 20
Si 26 11,30 5,06 99 9,26 13,35 2 20
Total 93 9,78 5,16 53 8,72 10,84 0 20
HAD D No 67 6,76 4,29 52 571 7,80 0 17
Si 26 9,38 4,69 91 7,48 11,27 0 18
Total 93 7,49 4,53 AT 6,55 8,42 0 18
ECHE No 67 16,29 7,64 93 14,43 18,16 0 30
Si 26 19,96 7,34 1,44 16,99 22,92 0 30
Total 93 17,32 7,70 79 15,73 18,90 0 30
CONNOR No 67 67,08 16,21 1,98 63,13 71,04 3 91
Si 26 60,46 17,13 335 5354 67,38 18 92
Total 93 65,23 16,65 1,72 61,80 68,66 3 92

a. APOYO SOCIAL =,00 (No)
Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

Una vez conocidas las diferencias de medias, se procede a analizar la varianza de las
puntuaciones con ANOVA de un factor, con el fin de conocer si estas diferencias son 0 no
significativas. Cuando los familiares no cuentan con apoyo del entorno existen diferencias
significativas en la variable depresion e inadaptacion, en funcion si cuentan o0 no con apoyo
psicoldgico, ya que se han alcanzado indices significativos de p=0,12 y p=0,39
respectivamente. En resumen, la diferencia de medias en familiares que acuden o no a terapia

y no cuentan con apoyo del entorno es significativa.
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Tabla 91

ANOVA de un factor cuando los familiares no cuentan con apoyo social
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ANOVA de un factor?

Suma de | Media F S;
cuadrados g cuadratica g
HAD_A Inter-grupos 128,91 1 128,91 6,64 ,012
Intra-grupos 1766,33 91 19,41
Total 1895,24 92
HAD_D Inter-grupos 83,68 1 83,68 3,21 ,076
Intra-grupos 2366,01 91 26
Total 2449,69 92
ECHE Inter-grupos 251,33 1 251,33 4,39 ,039
Intra-grupos 5204,99 91 57,19
Total 5456,32 92
CONNOR Inter-grupos 822,87 1 822,87 3,03 ,085
Intra-grupos 24695,92 91 271,38
Total 25518,79 92

a. APOYO SOCIAL =,00 (No)

b. Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresion), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

Como se puede apreciar a través de la Tabla 92, los familiares que cuentan con apoyo

psicoldgico han alcanzado niveles mas altos de ansiedad, depresion e inadaptacion y menores

de resiliencia. Por el contrario, se han alcanzado niveles significativamente menos favorables

en cada variable cuando los familiares no cuentan con apoyo psicolégico ni social.

Igualmente, los datos podrian traducirse en que familiares depresivos, inadaptados, con

ansiedad y menos resilientes, no disponen de una red de apoyo social pero necesitan recurrir a

terapia psicologica para encontrar una fuente de apoyo y recursos.
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Tabla 92

Resumen de las correlaciones alcanzadas en las variables en familiares que no cuentan con

apoyo social

No recibe apoyo social
Apoyo psicoldgico
ANSIEDAD DEPRESION INADAPTACION RESILIENCIA

NO 9,19 6,76 16,29 67,08
S| 11,30 9,38 19,96 60,46
(Sig. Al 0,05) 0,076 0,012 0,039 0,085

Una vez analizadas las medias y el grado en el que difieren en funcion del apoyo
social, se toma el apoyo psicologico como factor para medir el comportamiento de las
variables dependientes del estudio. Se comienza analizando el comportamiento de las
puntuaciones cuando los familiares cuentan con apoyo psicologico. A través de la Tabla 93,
se visualizan las puntuaciones medias, maximo y minimo, desviacion tipica y error, asi como
intervalo de confianza en el que se distribuyen las puntuaciones de cada una de las variables
dependientes del estudio. En la variable depresion, se han alcanzado medias con casi 3 puntos
de diferencia en funcion del apoyo social (Si/No) cuando los familiares si cuentan con apoyo
psicoldgico (N0=9,38 y Si=6,79), en la variable ansiedad aproximadamente 2 puntos
(No=11,30y Si=9,52), en la variable inadaptacion aproximadamente 5 puntos (No=19,96 y
Si=14,55) y en la variable resiliencia mas de 7 puntos de diferencia en las medias alcanzadas

(No=60,46 y Si=67,70).
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Tabla 93
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Puntuaciones obtenidas en el andlisis descriptivo cuando los familiares cuentan con apoyo

psicoldgico
Descriptivos?
Intervalo de
confianza para la
media al 95%
Desviacion Error  Limite Limite
N Media tipica tipico inferior superior Min. Max.
HAD A No 26 11,30 5,06 99 9,26 13,35 2 20
Si 34 952 5,38 92 7,65 11,40 1 20
Total 60 10,30 5,27 ,68 8,93 11,66 1 20
HAD D No 26 9,38 4,69 91 7,48 11,27 0 18
Si 34 6,79 5,05 ,86 5,03 8,55 0 18
Total 60 7,91 5,02 ,64 6,61 9,21 0 18
ECHE No 26 19,96 7,34 1,44 16,99 22,92 0 30
Si 34 14,55 6,96 1,19 12,12 16,99 0 30
Total 60 16,90 7,57 977 1494 18,85 0 30
CONNOR No 26 60,46 17,13 335 5354 67,38 18 92
Si 34 67,70 12,93 221 63,19 7221 43 95
Total 60 64,56 15,19 196 60,64 6849 18 95

a. APOYO PSICOLOGICO =1 (Si)
Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

A la hora de conocer si estas diferencias son o no significativas, se realiza en analisis

estadistico ANOVA de un factor. No existen diferencias significativas en la variable ansiedad

pero si en la variable depresion (p=0,047) y en la variable inadaptacion (0,05). Del mismo

modo, se podria afirmar practicamente que en la variable resiliencia también (p=0,067). Los

familiares que cuentan con apoyo psicolégico muestran diferencias significativas

practicamente en todas las variables del estudio cuando tienen o no apoyo del entorno.
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Tabla 94

ANOVA de un factor cuando los familiares cuentan con apoyo psicologico

ANOVA de un factor?

Suma de Media :
cuadrados gl cuadratica F Sig.
HAD_A Inter-grupos 46,59 1 46,59 1,69 ,199
Intra-grupos 1598,00 58 27,55
Total 1644,60 59
HAD_D Inter-grupos 98,87 1 98,87 4,11 ,047
Intra-grupos 1393,71 58 24,03
Total 1492,58 59
ECHE Inter-grupos 430,05 1 430,05 8,45 ,005
Intra-grupos 2951,34 58 50,88
Total 3381,40 59
CONNOR Inter-grupos 773,21 1 773,21 3,48 ,067
Intra-grupos 12855,52 58 221,64
Total 13628,73 59

a. APOYO PSICOLOGICO =1 (Si)
Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

A traves de la Tabla 95, se puede apreciar como familiares que cuentan con apoyo
psicoldgico pero no cuentan con apoyo social (26 familiares) han obtenido niveles de
ansiedad y depresion muy significativos, con tendencia a niveles altos y susceptibles de
tratamiento psicolégico. Contar 0 no con apoyo social, implica que los familiares puedan
pasar de niveles medios de ansiedad (puntuaciones medias entre 8-10) a niveles altos
(puntuaciones medias superiores a 11). Este hecho se repite en la variable depresion, donde
familiares que cuentan con apoyo social se sitian en niveles bajos de depresidn (puntuaciones
medias entre 0-7) y familiares que no cuentan con apoyo social pasan a alcanzar niveles
medios de depresion (puntuaciones medias entre 8-10). A su vez, los niveles de inadaptacion
son altos, y se han alcanzado niveles mas bajos de resiliencia en comparacion con aquellos

familiares que si cuentan con apoyo social (34 familiares).
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Tabla 95

Resumen de las correlaciones alcanzadas en las variables en familiares que cuentan con

apoyo psicoldgico

Si recibe apoyo psicoldgico

Apoyo social

ANSIEDAD DEPRESION INADAPTACION RESILIENCIA
NO 11,30 9,38 19,96 60,46
Sl 9,52 6,79 14,55 67,70
(Sig. al 0,05) 0,19 0,47 0,05 0,067

Finalmente, se analizan las puntuaciones de las variables cuando los familiares no
cuentan con apoyo psicologico. En la Tabla 96 que se muestra a continuacion, se puede
apreciar las diferencias en las medias alcanzadas en cada una de las variables del estudio en
funcion del apoyo o no del entorno. Comparando las medias alcanzadas, se puede observar
que apenas existen diferencias entre ellas, ya que las puntuaciones difieren con
aproximadamente 1 punto de diferencia. En la variable ansiedad, apenas existen diferencias y
los niveles han sido mas altos en familiares que si cuentan con apoyo del entorno (N=92) y
no cuentan con apoyo psicoldgico. Al contrario que ha ocurrido con el resto de las variables,
donde se han alcanzado niveles menos favorables de depresion, inadaptacion y resiliencia, en

familiares que no cuentan con apoyo social (N=67) ni con apoyo psicoldgico (N=159).
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Tabla 96

Puntuaciones obtenidas en el andlisis descriptivo cuando los familiares no cuentan con

apoyo psicoldgico

Descriptivos?
Intervalo de

. confianza para la
Desviacion Error P

N  Media . . mediaal 95% Min. Max.
tipica tipico — —

Limite Limite

inferior superior
HAD_A No 67 9,19 5,11 ,62 7,94 10,44 0 20
Si 92 9,21 5,39 ,56 8,09 10,33 0 21
Total 159 9,20 5,26 41 8,38 10,03 0 21
HAD_D No 67 6,76 4,29 ,52 571 7,80 0 17
Si 92 6,39 4,55 A7 5,44 7,33 0 19
Total 159 6,54 4,43 ,35 5,85 7,24 0 19
ECHE No 67 16,29 7,64 93 14,43 18,16 0 30
Si 92 15,01 7,03 73 1355 16,46 0 30
Total 159 15,55 7,30 57 14,40 16,69 0 30
CONNOR No 67 67,08 16,21 198 63,13 71,04 3 91
Si 92 68,89 15,24 158 65,73 72,04 3 98
Total 159 68,13 15,63 1,24 65,68 70,58 3 98

a. APOYO PSICOLOGICO =,00 (No)
Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacion) y CONNOR (Resiliencia).

Una vez que se conocen las diferencias de medias, se procede a analizar si existen o
no diferencias significativas entre ellas cuando los familiares no cuentan con apoyo
psicoldgico. Como se expone en la Tabla 97, no existen diferencias significativas en ninguna
de las variables en funcién del apoyo social y cuando el familiar no cuenta con apoyo

psicoldgico. Ninguna de las puntuaciones alcanzadas es inferior a 0,05.
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Tabla 97

ANOVA de un factor cuando los familiares no cuentan con apoyo psicoldgico

ANOVA de un factor?

Suma de | Media F S;
cuadrados g cuadratica g
HAD_A Inter-grupos ,02 1 ,02 ,01 ,978
Intra-grupos 4374,13 157 27,86
Total 4374,15 158
HAD_D Inter-grupos 5,30 1 5,30 ,26 ,605
Intra-grupos 3102,09 157 19,75
Total 3107,39 158
ECHE Inter-grupos 64,27 1 64,27 1,20 274
Intra-grupos 8363,01 157 53,26
Total 8427,29 158
CONNOR Inter-grupos 125,85 1 125,85 51 475
Intra-grupos 38508,37 157 245,27
Total 38634,22 158

a. APOYO PSICOLOGICO =,00 (No)
Nota: HAD_A (Ansiedad), HAD_D (Depresién), ECHE (Inadaptacién) y CONNOR (Resiliencia).

Finalmente, se refleja el resumen de las puntuaciones alcanzadas a través del analisis
de los datos cuando los familiares no cuentan con ningun tipo de apoyo o terapia psicologica
(Tabla 98). En general, las medias alcanzas han sido muy similares, por lo que no se han
podido reflejar diferencias significativas. Como se ha comentado, los familiares que no
cuentan con apoyo psicolégico muestran niveles méas favorables de depresion, inadaptacion y
resiliencia cuando cuentan con apoyo social o del entorno. Asi mismo, se podrian traducir los
datos en que familiares menos depresivos, inadaptados y mas resilientes, no acuden a terapia
psicoldgica pero necesitan contar con una red de apoyo social. En el caso de familiares con

mayores niveles de ansiedad, no cuentan con apoyo psicolégico pero si de su entorno.
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Tabla 98

Resumen de las correlaciones alcanzadas en las variables en familiares que no cuentan con

apoyo psicoldgico

No recibe apoyo psicologico

Apoyo social

ANSIEDAD DEPRESION INADAPTACION RESILIENCIA
NO 9,19 6,76 16,29 67,08
Sl 9,21 6,39 15,01 68,89
(Sig. al 0,05) 0,97 0,60 0,27 0,47

5.6 Resultados alcanzados en la muestra reducida: Escala FACES 111y Escala de

Inadaptacion

En este apartado, se muestran los resultados de dos escalas que han sido aplicada a la
muestra reducida (10 familias). Esta muestra ha formado parte del estudio cualitativo para
llevar a cabo una entrevista en profundidad y conocer su experiencia en torno al Sindrome de
Rett. Las dos escalas que han sido aplicas a esta muestra reducida son: Escala de
Inadaptacion para analizar los niveles de inadaptacion y Escala FACES 111 para los niveles de
cohesion y adaptabilidad. Con todo ello, se correlacionan estas tres variables con el fin de
conocer cOmo se comportan entre ellas y comprobar si existe 0 no relacion entre la variable
inadaptacion y adaptacion que se miden con escalas diferentes. En la Tabla 99 que se muestra
a continuacion, se recogen las puntuaciones alcanzadas por cada uno de los 10 participantes
que conforman esta muestra reducida (uno de los miembros de la familia entrevistada es el
encargado o encargada de responder al cuestionario). Los nombres asignados a cada
participante son ficticios, por lo que no se corresponden con los nombres reales para asegurar

asi el anonimato de los participantes.
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Tabla 99

Puntuaciones alcanzadas en las variables inadaptacién, cohesion y adaptacion de la muestra

reducida (N=10)

Nombre Variable Variable Cohesion Variable
ficticio Inadaptacion Familiar Adaptacion
Clara 17 (alta) 19 (No relacionada) 24 (Estructurada)
Claudio 0 (baja) 35 (No relacionada) 35 (Cadtica)
Flora 0 (baja) 44 (Relacionada) 21 (Estructurado)
Inés 19 (alta) 42 (Relacionada) 25 (Estructurada)
Nora 24 (alta) 41 (Relacionada) 37 (Cadtica)
Raul 19 (alta) 32 (No relacionada) 26 (Flexible)
Roberto 30 (alta) 38 (Semirelacionada) 35 (Caotica)
Santiago 17 (alta) 39 (Semirelacionada) 22 (Estructurada)
Irene 19 (alta) 33 (No relacionada) 29 (Caotica)
Celia 6 (baja) 41 (Relacionada) 21 (Estructurada)

En la variable inadaptacion, medida con la Escala de Inadaptacion, la media sitGa a los
familiares en unos niveles de inadaptacion altos al alcanzar una media superior a 12 en el
sumatorio de respuestas y calculo de la media. En la variable cohesion e inadaptacion
(ECHE) se han alcanzado respuestas mas variables en relacion a la media, de acuerdo a la

desviacion tipica que se muestra en la Tabla 100.

Tabla 100

Datos descriptivos sobre las variables inadaptacion, cohesion y adaptacion

Variables N Minimo Méaximo Media Desv. Tipica
ECHE 10 0 30 15,10 9,96
COHESION 10 19 44 36,40 7,27
ADAPTACION 10 21 37 27,30 5,90

Nota: ECHE (Inadaptacion).
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En referencia a la variable inadaptacion, los familiares participantes muestran una
capacidad de afrontamiento baja de acuerdo a las puntuaciones de la escala. Como se muestra
en la Tabla 99, tan sélo tres participantes muestran niveles bajos de inadaptacion, es decir,
que muestran una capacidad de afrontamiento adecuada para asumir nuevos cambios 0
situaciones (puntuaciones situadas entre 0-12). El resto de participantes muestra niveles altos

de inadaptacion al situarse en puntuaciones superiores a 13, segun la Escala de Inadaptacion.

La Escala FACES 11l evalla las variables cohesién y adaptacion. Esta Escala incluye
20 items que permiten recoger informacion sobre ambas variables, organizados en items
pares disefiados para medir la capacidad de adaptacion e items impares para medir la
cohesion familiar. Respecto de la variable cohesion, la muestra reducida se sitGa
mayoritariamente en dos tipos o perfiles opuestos de familia: familia no relacionada (4
familias) y familia relacionada (4 familias). Tan solo 2 familias muestran caracteristicas de
familia semirelacionada segun su capacidad de cohesion. En el estudio no ha quedado
representada ninguna familia aglutinada (puntuaciones entre 46-50 puntos en el sumatorio de

respuestas), como se muestra en la Grafica 24.
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Gréafica 24

Frecuencias de la variable cohesion segin FACES 11
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En relacion a la capacidad de adaptacién de la muestra, segun la Escala FACES lll, se

presenta una tendencia en estas 10 familias hacia perfiles de familias estructuradas (4

respuestas) y caoticas. (4 respuestas). No se ha podido representar ninguna familia rigida, y

dos familias muestran caracteristicas que las definen o configuran como familias flexibles.
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Gréfica 25
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Para conocer el grado de relacion de estas tres variables en la muestra reducida, se
analizan los datos obtenidos a través de la correlacion entre las variables. Como se muestra en
la Tabla 101, se han obtenido correlaciones bajas y no significativas entre las tres variables
seleccionadas para la muestra reducida. Es importante considerar el tamafio reducido de la
muestra, y por lo tanto la no posibilidad de generalizar los resultados. La variable
inadaptacion y cohesion muestran una correlacion negativa y muy baja de r = -0,16.
Siguiendo con la variable inadaptacion, se muestra una correlacion baja y positiva con la
variable adaptacion (r =0,34). Finalmente, la variable cohesion y adaptacion (medidas a
través de la misma Escala, FACES I11) muestran una correlacion muy baja y negativa de

r =-0,008.
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Tabla 101

Correlacion de las tres variables a analizar

Correlaciones®
ECHE COHESION ADAPTACION

Correlacion de Pearson 1 -,165 ,347
ECHE Sig. (bilateral) ,649 ,326

N 10 10 10

Correlacion de Pearson  -,165 1 -,008
COHESION  Sig. (bilateral) ,649 ,982

N 10 10 10

Correlacion de Pearson  ,347 -,008 1
ADAPTACION Sig. (bilateral) ,326 ,982

N 10 10 10

Nota: ECHE (Inadaptacion).

Adicionalmente, se consideran las redes de apoyo de la muestra reducida para conocer
qué puntuaciones se alcanzan en las tres variables analizadas. En relacion al apoyo
psicoldgico se han obtenido respuestas homogeéneas, ya que 5 familiares han indicado recibir
0 haber recibido dicho tratamiento, frente a 5 que no. En relacién al apoyo social, 7 familiares
cuentan con redes de apoyo social o familiar, frente a 3 que indican o consideran que no

cuentan con dicho apoyo (Grafica 26).
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Gréfica 26

Frecuencias de la variable cohesion segin FACES 11
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Partiendo del analisis del apoyo social recibido, los familiares que no cuentan con
dicho apoyo han obtenido mejor capacidad de inadaptacién (x =8,33) frente a aquellos que si
cuentan con apoyo social (X =18). En relacion a la cohesion familiar, aquellas familias que
cuentan o no cuentan con apoyo social y de acuerdo a la media alcanzada son igualmente
consideradas como familias semirelacionadas, ya que ambas han alcanzado medias entre 35-
40. En cuanto a la variable adaptacion, las familias de la muestra reducida que no cuentan con
apoyo social muestran caracteristicas de una familia estructurada (x =22,66), frente a

aquellas que si cuentan con apoyo, y muestran caracteristicas de familias cadticas (X =29,28).
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Tabla 102

Comparativa de medias en funcion del apoyo social recibido

Informe

Apoyo social
ECHE COHESION ADAPTACION
No Media 8,33 39 22,66
N 3 3 3
Desv. 9,71 6,24 2,88
Si Media 18 35,28 29,28
N 7 7 7
Desv. 9,20 7,84 5,85
Total Media 15,10 36,40 27,30
N 10 10 10
Desv. 9,96 7,27 5,90

Nota: ECHE (Inadaptacion).

Finalmente, se analizan las puntuaciones en funcion del apoyo psicologico recibido
por la muestra reducida (Tabla 103). Respecto de la variable inadaptacion, familiares que no
cuentan con apoyo psicolégico muestran niveles més altos de inadaptacién (x =15,80), frente
a aquellos que si cuentan con dicho apoyo (X =14,40). En relacién a la variable cohesion,
familias que no cuentan con apoyo psicoldgico son consideradas, de acuerdo a la media,
como familias semirelacionadas (x =37,80), al igual que las familias que si cuentan con
dicho apoyo (X =35). Y de acuerdo a la variable adaptacion, familias que no reciben apoyo
psicolégico son consideradas o muestran caracteristicas de familias cadticas (x =29), frente a

familias flexibles cuando si cuentan con apoyo psicolégico (x =25,60).
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Tabla 103

Comparativa de medias en funcion del apoyo psicolégico recibido

Informe

Apoyo psicoldgico
ECHE COHESION ADAPTACION

No Media 15,80 37,80 29
N 5 5 5
Desv. 9,20 4,20 6,59
Si Media 14,40 35 25,60
N 5 5 5
Desv. 11,71 9,82 5,27
Total Media 15,10 36,40 27,30
N 10 10 10
Desv. 9,96 7,27 5,90

Nota: ECHE (Inadaptacion).

326
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5.7 Analisis de datos en el estudio cualitativo

Para el analisis de las 10 entrevistas a las familias vinculadas con el Sindrome de Rett,
se realizan grabaciones de voz durante las entrevistas y la posterior transcripcion de estas
(Ver Anexo VIII). Para mantener el anonimato de la persona o de las personas que deciden
participar en la entrevista, se omite su nombre, asi como el de sus hijas o provincia donde
residen. Asi mismo, a la hora de realizar la transcripcion de dichas entrevistas se ha omitido
informacidn sensible que el participante intercambia con la investigadora ya que la
publicacion de dicha informacion vulnera su anonimato. Finalmente, se ha omitido toda clase
de informacion ajena a la pregunta formulada al ser irrelevante para el estudio. Como se
indico en el capitulo anterior, las entrevistas son realizadas por toda Espafia en funcion de la
provincia donde reside cada familia, y en su mayoria se llevan a cabo en hoteles donde se
acuerda previamente el uso de dicho espacio para que las familias esten comodas y puedan
acceder con sus hijas o hijos (espacios adaptados sin barreras fisicas). Las familias fueron
seleccionadas a partir de distintos perfiles de familia como son: monoparental (padre
divorciado con una hija con Sindrome de Rett y madre divorciada de otra hija con Sindrome
de Rett), familia nuclear, familia con un hijo con la version atipica del Sindrome, familia
recién llegada a la Asociacion (contexto de Atencion Temprana), familia integrada por dos
gemelas con la patologia (familia numerosa), familia que convive con una mujer con poco
nivel de afectacidn, familia cuya familiar afectada vive en una residencia, familia residente en
Espafia pero procedente de otro pais de origen y hermana de una persona con Sindrome de
Rett. Cada una de las familias tiene asignado un nombre ficticio mediante el cual la
investigadora pueda conocer qué familia se esta analizando en cada momento y poder reflejar
los resultados respetando en todo momento su anonimato. A continuacién, se muestra el

perfil de las familias entrevistadas.
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Tabla 104

Perfil de la muestra entrevistada

Cadigos familia

Pseudonombre Clara Claudio Flora Inés Nora
Parentesco Hermana Padre Madre Madre Madre
Edad 40-50 60-70 50-60 40-50 30-40
0
N° personas en el ) ) 3 5 )
hogar
Edad hija/edad 39 afios /(38 47 afios/ (16 37 afios/ (14 5 afios /(3 8 afios/ (3
diagndstico anos) anos) anos) anos) anos)
Servicio al que . . ) . Centro Educacién Educacién
Residencia Residencia ) ) )
acude Ocupacional  Especial Especial
quas en el T_ar_des de Cuando esta 10-15 510 horas 510
cuidado visita en casa
Ayuda familiar  Si Si No Si Si
Asociacion Si Si Si Si Si
Apqu . Si No No No No
psicologico
Si (ayuda
Ayuda S.I' (ayuda por Si (ayudaa la dependencia S.I. (por
hijo a cargo o y beca hija a

economica dependencia)

tutela) Ministerio  cargo)

Educacion)
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Cadigos familia

Pseudonombre Raul Roberto Santiago Irene Celia
Parentesco Padre Madre Padre Madre Madre
Edad 50-60 30-40 30-40 30-40 40-50
(o]
N° personas ) 4 4 4 5
hogar
. 15 afios /(3 N 2 afos /(1 14 afos/ (1 ~
Edad hija/ edad N afos /( 2 afios /(18 afos - /( N afios/ ( 14  afios/
e afios y 3 aio y 7 afio y 9 o
diagnadstico meses) (2 afos)
meses) meses) meses)
Servicio al que Educacién Ninauno Educacién Educaciéon  Educacion
acude Especial g Infantil Especial Especial
quas en el - 24 horas 5-10 horas 5-10 0-5
cuidado
Ayuda familiar ~ No Si Si Si No
Asociacion Si Si Si Si Si
APOYo No si No Si Si
psicologico
Si (familia .
. . . Si (por
Ayuda Si (ayuda numerosa 'y NO Si (por hija hiia .
economica dependencia) por hijas a a cargo) J
cargo)
cargo)

En segundo lugar, para realizar un andlisis riguroso de las entrevistas a nivel cientifico
como se ha mencionado anteriormente, se emplea el programa ATLAS.ti (Computer Assisted
Qualitative Data Analysis Software). A través de este programa para analisis de datos
cualitativos ATLAS. ti, se crean 25 cddigos mediante los cuales codificar cada una de las 25
preguntas realizadas (codificacion axial). Se excluyen las respuestas de edad de la hija al
estar representadas en la Tabla 104, y Asociacion a la que pertenecen, por encontrar
respuestas comunes (Asociacion Espafiola del Sindrome de Rett). Dichos cddigos constituyen
el proyecto de analisis de las entrevistas son (exportados a través de ATLAS. ti):

Numero de Codigos (25): [Aportacion asociacion] [Apoyo psicoldgico] [Apoyo
social/familia] [Asimilacion del diagndstico] [Ayudas econémicas publicas] [Cambios Rett]
[Cambios vida] [Consejo a familias] [Contacto] [Contacto Asociacidn] [Definicion

hija/hijo/hermana Rett] [Definicién Sindrome Rett] [Dificultades econdmicas] [Emociones
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diagndstico] [Escolarizacion] [Especializacién] [Futuro] [Necesidades en el cuidado] [Papel
hermanos/as] [Primeros sintomas] [Profesionales] [Relacion amigos/amigas] [Relacién
pareja] [Necesidades generales Rett] [Significado del contacto]

Numero de Cita(s): 253

Figura 26

Esquema de codigos utilizados para el analisis de las entrevistas

SINDROME DE RETT

* Primeros sintomas-Asimilacion del diagnostico-Emociones
diagndstico-Necesidades en el cuidado-Futuro-Definicion
hija/hijo/hermana Rett-Definicion Sindrome Rett-Necesidades
generales Rett

TERAPIAS

* Profesionales-Especializacion-Escolarizacion

ASOCIACION

« Contacto asociacion-Aportacion asociacion

APOYOS

« Apoyo social/familia-Papel hermanos/as-Apoyo psicolégico-
Ayudas econdmicas publicas-Dificultades econémicas

CAMBIOS

+ Cambios vida-Cambios Rett-Relacion pareja-Relacion
amigos/amigas

CONTACTO CON OTRAS FAMILIAS

+ Consejo a familias-Contacto-Significado del contacto
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A partir del sistema de codigos, se procede al andlisis tematico de la informacion
como se muestra a continuacion. La informacion es analizada en funcion del codigo que la

define y el bloque que lo categoriza.

BLOQUE SINDROME DE RETT

Este primer bloque, engloba las preguntas vinculadas con las alteraciones, sintomas,
diagndstico y necesidades en el cuidado del propio Sindrome. Por un lado, se pretende
conocer cuales fueron los primeros sintomas que aparecieron y que alertaron a las familias de
que algo no iba bien. Seguidamente, dos de las preguntas pretenden recoger informacidn
sobre el momento en el que recibieron el diagnostico y las emociones encontradas.
Finalmente, este bloque pretende reflejar las necesidades en el cuidado a través de preguntas
sobre qué significa tener una hija/o con Sindrome de Rett; y por otro lado, la vision de futuro
del familiar afectado.
¢ Qué empezaste a notar en tu hija/hijo/hermana que te alert6é de que algo no iba bien?

[Primeros sintomas - Familia: Familia de cddigos] [Sindrome de Rett]

En esta primera pregunta, se dan a conocer algunos de los primeros sintomas que
comenzaron a percibir las familias. Estos primeros sintomas fueron: alteraciones fisicas, y
consecuentemente retraso en el area motora (meses 0 12 era mas evidente que no andaba
[Inés], distonia [Raul], no aguantaba la cabeza [Roberto] o no manipulaba o no cogia las
cosas, no era capaz de darse la vuelta en la cama [Irene]); y alteraciones fisioldgicas
(empez6 a estar super inquieta [Clara], Empez6 a dormir menos, a estar muy activa,
excesivamente activa [Claudio], de repente a estar llorando y llorando [Flora], a partir de
los 8 0 9 meses ya empezaron estereotipias un poco raras[Raul] o Un dia X empieza a
convulsionar[Celia]). A su vez, se refleja la regresion que se produce en el Sindrome de Rett

durante el primer afio de vida (La nifia en lugar de ir hacia adelante con el desarrollo iba
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para atras, de repente empez0 a hablar menos, empez6 con las crisis, empez0 a estar stper
inquieta [Clara], Se empez6 a notar cosas raras a partir de los 8 meses [Claudio], dejo de
hacer todo lo que hacia [Flora] o empez6 a perder alguna capacidad [Raul]), lo que lleva a
las familias a experimentar un desarrollo normotipico al comienzo y posteriormente la
pérdida de habilidades adquiridas previamente. Una de las respuestas refleja la opinion
médica al comienzo del desarrollo donde se interpreta una cierta normalidad (La Pediatra
decia que ese bebé es normal y que cada crio se sienta a su tiempo y le quit6 importancia
[Nora]). En relacion a edad en la que comienzan a aparecer estos sintomas, se encuadran
dentro de 8-9 meses aproximadamente en la mayoria de las respuestas (Flora, Raul, Claudio
y Santiago), pero considerando algunas respuestas de edades mas tempranas (Roberto) o

tardias (Ines).

¢ Como describirias el momento en el que recibiste el diagnostico? [Asimilacion del
diagnéstico - Familia: Familia de codigos] [Sindrome de Rett]

Se reflejan diferentes opiniones en relacion a la asimilacion del diagnostico, dado que
es un proceso personal, subjetivo y que cada persona lo asimila en funcion de la gestion
emocional o fuentes de apoyos para afrontar la nueva realidad. Por un lado, se dan respuestas
de alivio al poder saber qué le ocurria a su familiar (alivio [Clara, Santiago y Flora] o Tenia
ganas de saber qué era lo que tenia [Nora]). Por el contrario, otras respuestas reflejan la
carga emocional negativa en el momento de recibir el diagnostico (El peor dia de mi vida

[Roberto], dolor [Celia] o Lo describo horrendo. Fue un drama [Raul]).

¢, Cuales fueron los primeros sentimientos o emociones encontrados? [Emociones

diagndstico - Familia: Familia de codigos] [Sindrome de Rett]

Coinciden emociones relacionadas con alivio, tristeza, dolor, enfado, rabia o

impotencia, entre otros. En algunas de las respuestas y coincidiendo con las respuestas a la
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pregunta anterior, se describe el momento como una situacion de alivio ante la bisqueda
constante de saber qué le pasa a su familiar ante la aparicion de una serie de sintomas. Sin
embargo, en esos momentos las emociones negativas tienen un peso muy importante para la
familia (Las emociones eran fastidiadas [Clara], Yo recuerdo de echarte a llorar [Inés], me
dio un chungo (depresidn). Pues senti tristeza, dolor [Nora y Celia], todas las negativas

[Raul], llorar y llorar [Roberto], impotencia o lastima [Santiago]).

¢ Qué significa tener una hija/hijo/hermana con Sindrome de Rett? [Necesidades en el

cuidado - Familia: Familia de cédigos] [Sindrome de Rett]

Tras esta pregunta, se dan una serie de respuestas que siguen la linea de necesidades
en el cuidado. Por una parte, se refleja la gran responsabilidad que implica la nueva realidad
del Sindrome (decides responsabilizarte [Claudio], mucha responsabilidad [Clara] o estar
muy pendiente de ella [Flora]), y la atencion o carga en el cuidador/a que supone (dedicacion
exclusiva [Irene], te ata mucho a ella [Claudio] o trabajo mucho trabajo [Irene]). Por otra
parte, las familias dan a conocer aspectos positivos ante el afrontamiento y adaptacion ante la
nueva realidad coincidiendo con la capacidad de resiliencia de estas familias (Ha sido un
aprendizaje o uno empieza a valorar muchos momentos [Celia], me ha extremado para lo
bueno y lo malo [Radul], es tener un amorcico en cada [Claudio]). Cabe destacar la respuesta
desde el perfil de hermana, que indica la gran responsabilidad que implica el Sindrome

también para los hermanos o hermanas (Mucha responsabilidad [Clara]).

¢ Como ves el futuro de tu hija/hijo/hermana? [Futuro - Familia: Familia de codigos]

[Sindrome de Rett]

Pese a que esta pregunta pertenece al bloque inicial del Sindrome de Rett; es
formulada al final de la entrevista, dado que implica una carga emocional muy significativa,

lo que podria dificultar la continuacion de la entrevista por parte del entrevistado o
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entrevistada. La intencidn de esta pregunta es conocer las respuestas en relacion a la
asimilacion y afrontamiento del futuro de la persona con Sindrome de Rett. Las respuestas
reflejan por un lado, cierta incertidumbre en el momento que se realiza la entrevista (No lo se
[Nora y Roberto], espero que bien [Nora], no lo veo [Inés] o es complicado [Roberto]); y
por otro, cierta aceptacion de la realidad y afectacion del Sindrome (Yo sé que mi hija se va a
morir [Raul], negro de momento negro [Roberto], muy halagador no [Irene], es carne de
cafion de residencia [Flora] o que dure muchos afios [Clara]). A su vez, cabe mencionar que
algunas respuestas reflejan la esperanza depositada en las investigaciones cientificas, para
mejorar la calidad de vida de personas con Sindrome de Rett (espero que bien, que mejor
[Nora], ojala mafnana salga una cura [Roberto], yo la veo con nosotros y feliz y No sé si
nosotros llegaremos a ver una cura o no [Celia] o si, con unas expectativas de mejoria

[Santiago]).

Finalmente, en las respuestas aparece el papel de las residencias para el cuidado y
tutela de los familiares cuando no pueden hacerse cargo de ellos o ellas (Que dure muchos
anos y que siga en su resi que es lo mejor que tiene [Clara], Voy a intentar seguir luchando
con ella. Pero te vas agotando. Yo sé que si me muero yo es carne de cafion de residencia

[Flora]).

¢ Como definirias a tu hija/hijo/hermana con 3 palabras? [Definicidn hija/hijo/hermana

Rett - Familia: Familia de codigos] [Sindrome de Rett]

Estas respuestas dan a conocer como las familias definen a su familiar de acuerdo a
tres palabras. Se da libertad de respuesta y con ello se reflejan los sentimientos de pertenencia
en la maternidad, paternidad o fraternidad encontrados. Se plantea este tipo de preguntas para
que las familias entrevistadas reflexionen de nuevo sobre su familiar, sobre aspectos

positivos, y puedan sentirse cdmodas en la entrevista. Algunas de las respuestas destacas son:
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[Flora]: Rebelde, noble, y tiene mucho genio. [Clara]: Expresa pero con los ojos. [Claudio]:
Muy dulce, muy tierna y muy carifiosa. [Flora]: Felicidad y sabiduria. Bondad. [Inés]: Es
sUper carifioso, alegre y es tranquilo. [Nora]: Es una nifia muy buena. Si esta comida,
cambiada y descansada es muy buena. Es muy risuefia...es un angelico. [Radl]: Fuerte,
luchadora y comprensiva. [Roberto]: Y como carifiosa, pero muy independiente pero a la vez
necesita que estés con ella. X es muy tranquila, carifiosa, es una pegatina. [Santiago]:
Encantadora, pequefiita y expresiva. Risuefia, entrafiable. Alegre. [Celia]: Alegre, ella esta

feliz y una nifia muy activa.

¢ Qué es para ti o como definirias qué es el Sindrome de Rett? [Definicion Sindrome Rett -

Familia: Familia de cddigos] [Sindrome de Rett]

Las familias ante esta pregunta responden siguiendo dos aproximaciones conceptuales
del Sindrome; por un lado describen la dureza en las necesidades e implicacion que conlleva
el Sindrome, y por otro lado una aproximacion mas rigurosa a nivel conceptual sobre el
Sindrome de Rett. Considerando las necesidades e implicacion, se describen las
responsabilidades en la dependencia y cuidado (Como si tuvieses un bebé [Roberto], tu hija
te va marcando unos ritmos [Flora], discapacidad enorme para la persona que lo tiene
[Radl] o El Sindrome de Rett es destructivo para ellos, para las familias [Nora]). En relacion
a la aproximacidn conceptual se refleja el retraso psicomotor (Las nifias no van a andar
seguramente [Roberto], es retraso psicomotor [Inés] o no es capaz de coordinar [Santiago]),
regresiones (en principio nace bien [Clara]) o factores que lo desencadenan (una enfermedad

genética degenerativa [Celia] o en la mayoria no hay portadores [lrene]).
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¢ Qué necesidades plantea una familia con una hija/hijo/hermana con Sindrome de
Rett? [Necesidades generales Rett - Familia: Familia de codigos] [Sindrome de Rett]
Acceder a una vision global de las necesidades del Sindrome a nivel familiar, y no
solo considerando los aspectos de cuidado y econdémicos, forma parte de los objetivos de la
investigacion. Esta pregunta ofrece la posibilidad de encontrar diferentes respuestas de
acuerdo a las necesidades del Sindrome de Rett. Por una parte, las familias reflejan las
necesidades de la familia (desestructuracion de la propia familia [Claudio]), sobre todo
econdmicas y laborales (conciliar lo que es una vida con un crio asi y una vida laboral es
complicado [Nora]), psicoldgicas o de apoyo (psicologo para ayudar a esa familia [Claudio,
Celia, Inés y Flora] o Yo creo que lo que mas es apoyo o entorno social que te liberen
[Irene]), y en algunos casos dificiles de abarcar (Todo lo que te den es poco [Clara] o
Inabarcables e imposibles de dar [Raudl]). Como se puede apreciar a traves de las respuestas
dadas, el apoyo social y psicolégico son demandados por las familias ya que lo consideran de

gran importancia como fuente de apoyo o afrontamiento.

BLOQUE TERAPIAS

En este bloque de preguntas se representan aspectos relacionados con las diferentes
terapias o recursos profesionales a los que acuden con sus familiares. Igualmente, se intenta
contrastar las opiniones del cuestionario general (N=222) sobre las nuevas terapias a las que
acuden, con la realidad de estas 10 familias. Al, igual que el cuestionario general, se refleja a
través de esta pregunta, los diferentes perfiles profesionales, muchos de ellos relacionados
con la fisioterapia y reflejando las nuevas terapias a las que acuden (musicoterapia,

hipoterapia/equinoterapia o hidroterapia).
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¢ Qué terapias y qué profesionales trabajan con tu hija/hijo/hermana diariamente?
[Profesionales - Familia: Familia de cddigos] [Terapias]

En su conjunto, los profesionales que son nombrados en las respuestas son:
[Clara]: Educadores, cuidadores y la he apuntado a musicoterapia y a terapia animal vamos
a ir. [Claudio]: En la residencia menos el logopeda. Recibe hidroterapia y fisio. [Flora]:
Educadores al centro que va de mafiana y por la tarde la llevamos a actividades de tiempo
libre. [Inés]: Ahora hace todas las terapias en el cole (fisio, piscina, logopeda). Fuera del
cole hace musicoterapia e hipoterapia. [Roberto]: Acuden a fisioterapia en el hospital dos
dias en semana, tres dias a la semana a estimulacion precoz y fisioterapia, lo llaman
atencion temprana. Un dia a la semana a natacion, equinoterapia y otro dia a la semana
como a una fisio como estimulacion precoz mezclada con fisio. [Santiago]: Todos los dias
tiene contacto con sus pedagogas, con sus profes y dos dias a la semana va a atencion

temprana. Alli tiene contacto con fisioterapeutas, le dan también estimulacion.

¢ Consideras que estan especializados en el Sindrome? [Especializacion - Familia:

Familia de cddigos] [Terapias]

Respecto a las opiniones de las familias sobre el conocimiento y especializacion de
los profesionales que trabajan con sus familiares, se refleja claramente que no estan
especializados pero se han informado o formado para llevar a cabo una terapia adaptada,
dado que es muy dificil que existan profesionales especializados Unicamente en esta
enfermedad rara (No, creo que especialistas particulares en el Sindrome de Rett no hay
ninguno [Claudio]; No es algo que estén centrados solo en eso [Roberto], Pero del Rett
especialistas nadie [Flora], No, yo creo que son profesionales que estan especializados en
discapacidades generales [Irene], Al final acaban buscando [Santiago]o No, no estan

especializados [Clara]).
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¢ Qué tipo de escolarizacion ha recibido tu hija/hijo/hermana? [Escolarizacion - Familia:
Familia de cddigos] [Terapias]
Nota: Se omite el analisis de respuesta dado que quedan representadas en la Tabla 104

y en su mayoria estan inscritas en la Asociacion Espafiola del Sindrome de Rett.

BLOQUE ASOCIACION

En este bloque se muestran tres preguntas relacionadas con la experiencia en
asociaciones vinculadas a la enfermedad rara de su familiar (Sindrome de Rett). El objetivo
es conocer qué significa para las familias las asociaciones y con ello, conocer los recursos y

facilidades que han aportado a estas 10 familias.

¢ Como fue la primera toma de contacto con la Asociacion? [Contacto Asociacion -

Familia: Familia de codigos] [Asociacion]

En la mayoria de los casos el primer contacto con la Asociacion de referencia
(Asociacion Espafiola de Sindrome de Rett) se realiza por teléfono o email (Les llamé y me
puse en contacto con ellos [Nora], yo llamé por teléfono [Celia], en ese momento cuando yo
Ilamo a la Asociacion [Claudio], me puse en contacto con la Asociacion Valenciana de
Sindrome de Rett [Flora] o Les mandé un email [Roberto y Santiago]).Cabe destacar que un
familiar conoce la asociacion a través de una revista (La primera toma de contacto, fue
cuando lei un articulo en una revista en la consulta del dentista y me meti por internet. Y les

escribi [Clara]).

¢ Qué os ha aportado la Asociacion? [Aportacion asociacion - Familia: Familia de

cddigos] [Asociacion]

Informacién y apoyo englobarian las dos respuestas mas representativas en las

entrevistas y quedan definidas por las familias como dos factores fundamentales en sus vidas.
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Igualmente, la posibilidad de conocer y comunicarse con otras familias relacionadas con el
Sindrome. Este contacto ha facilitado a las familias de las mismas Comunidades o Provincias,
organizar encuentros, o bien, crear grupos de WhatsApp para compartir: preocupaciones
(Clara), apoyo (Flora, Roberto y Raul), informacién (Celia, Clara, Inés, Santiago, Raul y

Nora) y gratitud (Claudio).Algunas de las respuestas destacadas son:

[Clara]: Mucha informacion, para comparar y ver. Las asociaciones son lo mas
grande. Porque ves que hay gente como tl, peores, mejores y te abren mucho los ojos.
[Claudio]: Maravilla. Pues muchos amigos. [Flora]: Mucha informacion y apoyo. Yo
cuando estdbamos en la asociacion espariola recibi muchisimo apoyo por parte de ellos.
Cuando la operamos y vinieron al hospital. Para mi fue confianza, bondad, sabiduria todo lo
que te transmiten. Yo hasta ahora he estado muy contenta en la asociacion.

[Nora]: Pues orientacion porque cuando nacio X yo me pedi una reduccion de jornada. Pero
cuando te viene un hijo con esta enfermedad necesitas el 100% de tu tiempo. [Santiago]:
Sobre todo conocer mas casos y tener una red con mas familias que estan en nuestra misma
situacion. Hemos coincidido con muchos vecinos de la zona, de estar a 5 minutos andando
que tienen hija con Sindrome de Rett. Te permite resolver muchas dudas de primera mano
sobre las necesidades de las nifias 0 sobre a qué colegios les llevan. Al final se crea una red

de informacion sobre avances cientificos o ayudas que puedo solicitar.

BLOQUE APOYOS

En este bloque se recogen toda una serie de respuestas relacionadas con los recursos y
fuentes de apoyo con las que cuentan estas familias. Por un lado, se hace referencia a los
apoyos sociales, familiares y psicolégicos, y el significado o repercusion que suponen para
estas familias. Por otro lado, se hace referencia a los recursos econdmicos (interpretado como

apoyo econdmico de la administracion) a los que acceden estas familias. Finalmente, aparece
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una de las preguntas mas importantes de acuerdo al vacio que se encuentra en las
investigaciones previas sobre el papel de los hermanos y hermanas en el Sindrome de Rett.
Esta pregunta, permite reflejar el significado de estas familias en relacién al perfil del

hermano o hermana en torno al Sindrome de Rett.

¢ Consideras que cuentas con apoyos familiares y sociales suficientes? [Apoyo

social/familia - Familias de cddigos] [Apoyos]

Se obtienen diferentes opiniones en funcién de la experiencia de cada familia con su
red de apoyo social. Por un lado, se encuentran familias que consideran que cuentan con
apoyo social suficiente (Yo creo que si [Celia] o Familiares y de amigos si [Irene]). Y por
otro lado, familias que indican que no son los deseados (A mi siempre me parece que necesito
mas por mi forma de ser [Irene], La gente te va abandonando, es una realidad [Raul] o te

excluyes o te excluyen [Nora]).

¢ Cual es el papel de su hermano/a en esta situacion? [Papel hermanos/as - Familias de

cddigos] [Apoyos]

Se comienza analizando la respuesta de una hermana adulta de una persona con
Sindrome de Rett. La respuesta de la hermana da a conocer su experiencia con el Sindrome
reflejando la necesidad de cuidado y responsabilidad sobre su hermana. A dia de hoy, es la
encargada de la tutela de su hermana (Todo, me encargo de llevarla a sus revision médicas,
de comprarle ropa. De si necesita algo en la resi se lo llevo, de sacarle de vez en cuando a
darle un paseo... me encargo practicamente de todo [Clara]). Por otro lado, se analizan las
respuestas sobre el papel de los hermanos o hermanas desde el punto de vista de sus padres o
madres. Las respuestas reflejan la proteccion y cuidado que surgen en sus hermanos a la vez
que nuevos valores o sensibilidad (Hasta que no se hacen mayores y se dan cuenta de que

deben apoyar mas este tema [Claudio], ellos lo normalizan mucho [Inés], Ella esta muy
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pendiente de ella y la protege [Santiago] o Va despertando una madurez y sensibilidad
diferente a la que puede tener un nifio de su edad [Celia)]. Se han alcanzado menos

respuestas para contrastar, dado que cuatro de las familias no cuentan con mas hijos.

¢Acudes a terapia psicoldgica? [Apoyo psicoldgico - Familias de cddigos] [Apoyos]

Tras conocer las redes de apoyo social y familiar, se realiza una pregunta para conocer
si acuden a terapia psicoldgica o si han acudido. En general, se intenta conocer qué papel
tiene esta terapia en familias Rett y qué perfil profesional lo lleva a cabo. El familiar con
perfil de hermana indica que ha experimentado episodios de posible cuadro depresivo lo que
le ha llevado a pedir ayuda psicologica (He estado dos afios yendo [Clara]). Otra de las
respuestas indica que ha recibido ayuda psicologica o psiquiatrica [Nora]. Finalmente, dos
familias indican que han recibido tratamiento durante el proceso de asimilacion (Yo acudi
cuando el diagnostico [Celia], Yo si he estado al principio de todo [Irene]) y otra esta
acudiendo actualmente a tratamiento (Si. Yo si que voy. En paliativos que me han
proporcionado psicoldégicamente ayuda [Roberto]. Cinco familias indican no recibir dicho

tratamiento o contar con este apoyo.

¢A nivel econdmico, con qué ayudas publicas contais? [Ayudas econdmicas publicas -

Familias de codigos] [Apoyos]

La mayoria de las familias entrevistadas cuenta con alguna ayuda a la dependencia o
por hijo a cargo. También aparece la ayuda a la que pueden acceder en la declaracion de la
renta (1.000 euros al afio, IRPF). Tan s6lo una de las familias indica que no recibe algun tipo
de ayuda en el momento de la entrevista (Flora). La familia que constituye una familia
monoparental, indica que cuando ella tiene la custodia accede a la prestacion o ayuda por

dependencia pero cuando la tiene el padre (ex pareja), es él quién accede (Ahora la custodia
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la va a tener él y él cobrara la dependencia de X, la ayuda por hijo a cargo de hacienda por

tener un descendiente con discapacidad [Nora]). Algunas de las respuestas son:

[Clara]: He conseguido que le suban la pension al ser huérfana de los dos, de cobrar 200 la
han pasado a 700 al mes. [Inés]: Yo tengo la de la dependencia al tener un grado 3 que nos
dan 378 euros o algo asi al mes por cuidador. Y luego la declaracién de la renta que te dan
1.000 euros al afio. [Nora]: Ahora la custodia la va a tener él y él cobrara la dependencia de
X, la ayuda por hijo a cargo de hacienda por tener un descendiente con discapacidad. Luego
de la seguridad social la de por hijo a cargo.[Roberto]: Pues llevamos un mes cobrando la
de la ley de la dependencia. Una ayuda que hay de la seguridad social que son mil euros al
afno por cuidado del menor. Te dan 500 euros en agosto y otros 500 en enero, pero no sé

cémo se llama pero depende de la seguridad social. [Irene]: Tenemos la ley de dependencia.

¢ Cuales son las dificultades economicas que implica el Sindrome de Rett? [Dificultades

economicas - Familias de codigos] [Apoyos]

Se encuentran respuestas que coinciden con las indicadas en la pregunta de
necesidades sobre el Sindrome de Rett, donde las familias indican que sobre todo existen
necesidades economicas para hacer frente a los gastos que implica el Sindrome de Rett. Las
terapias siguen siendo muy importantes en las familias, lo que lleva a suponer un gran gasto
cada mes (Eso es muy dificil de valorar. Uno tiene que dejar de trabajar, entonces al dejar
de trabajar, dejas de...Por ejemplo mi ex mujer en aquel entonces era empresaria y podia
ganar X dinero al afio y tuvo que dejarlo. Cuando tienes una persona que es 100%
dependiente es inviable trabajar pero ni siquiera un funcionario. Porque el colegio, entrar a
las 10 y salen a las 4, 6sea, ese horario no lo puede manejar nadie. A dia de hoy el gasto de
pafiales 60 euros al mes minimo, medicinas otros 60 euros, complementos otros 40 euros.

Todo lo que es la silla de rueda, 3 0 4.000 euros cada 4-5 afios. Adaptacion del coche, de la
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vivienda, cambia la bafiera por ducha, etc. 400 euros que te dan al mes es un 20-30% del
dinero que td necesitas. Tus gastos aumentan por 3-4 y tus ingresos se minimizan. La pérdida
de poder adquisitivo es horrible [Raul], las distintas terapias [Claudio], A nosotros cada
sesion de fisio nos cuesta 40 euros [Flora], Yo siento que el tema econdmico impacta en las
terapias [Celia], en fisio son 45 euros [Santiago] o A nivel de tratamiento [Roberto]). Por
otro lado, aparece el gasto en material de cuidado (Las inversiones fuertes que haces son la
sillay las férulas [Inés] o Te diria los pafiales y los materiales ortopédicos [Nora]). Las
dificultades econdmicas son muy significativas en estas familias lo que impide en muchos
casos cuantificar la cantidad y afrontarla (Eso es muy dificil de valorar [Raul], Tener un hijo

con Sindrome de Rett es una hucha sin fondo [Flora] o muchas dificultades [Santiago]).

BLOQUE CAMBIOS

En este bloque, se realizan una serie de preguntas que guardan relacion con la
reflexion sobre los diferentes cambios e impacto que ha generado el Sindrome de Rett a nivel
personal, de amistad o de pareja. Todas las preguntas giran alrededor de los distintos cambios
que se han producido (impacto) y la capacidad de afrontamiento de las familias ante estos.
Una de las preguntas en las que la familias mostraron mas interés y dificultad para reflexionar
sobre ella, fue la pregunta sobre qué te ha quitado/aportado el Sindrome de Rett, donde se
mostraron reflexivos, dubitativos o emocionados.
¢ Qué aspectos de tu vida han cambiado desde que te diste cuenta de que tu

hija/hijo/hermana era especial? [Cambios vida - Familia: Familia de cddigos] [Cambios]

En esta primera pregunta del blogue, se dan las respuestas relacionadas con los
cambios a nivel personal. Se reflejan los cambios personales a nivel psicolégico o emocional,
al interpretar una nueva forma de ver la vida, diferentes a la que tenian antes de convivir con

el Sindrome (Te vuelves como mas respetuoso con lo que opina la gente, relativizar las
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tonterias, la forma de ver la vida te cambia totalmente [Inés] o Pues el intentar ayudar a los
deméds. Pero sin buscar nada a cambio [Claudio]. En general, las familias no saben indicar o
valorar qué cambios se han producido a nivel personal, lo que implica respuestas de
generalizacion (Todo. Mi vida es distinta [Raul]). Finalmente, una de las respuestas da a
conocer los cambios laborales que en algunos casos implica el Sindrome (Pues bastantes. Lo
primero es que he tenido que reorientar mi carrera profesional [Santiago]). Algunas de las

respuestas destacadas son:

[Clara]: Pues todo. Todo. Yo muchas veces pienso lo diferente que hubiera sido mi vida si mi
hermana hubiese nacido sin este problema. [Claudio]: Pues el intentar ayudar a los demas.
Pero sin buscar nada a cambio. [Inés]: Te vuelves como mas respetuoso con lo que opina la
gente, mas tolerante, tienes mucho mas en cuenta las opiniones. Relativizar las tonterias.

La forma de ver la vida te cambia totalmente. [Nora]: Todos. Es que te cambia la vida

radical. La noche y el dia. [Raul]: Todo. Mi vida es distinta.

¢ Qué te ha aportado y quitado el Sindrome de Rett? [Cambios Rett - Familia: Familia de
cddigos] [Cambios]

Para conocer qué aspectos positivos implica el Sindrome de Rett, una vez conocidas
las exigencias del propio Sindrome, se propone a traves de esta pregunta que las familias
reflexionen sobre las aportaciones del Sindrome en sus vidas y las consecuencias negativas
del mismo. Se dan distintas respuestas, lo que implica cierta dificultad para analizarlas por
categorias. En relacion a qué aporta, se refleja: valores como la sensibilidad (La sensibilidad
hacia los otros [Celia], Conocer la discapacidad [Irene], Me ha aportado otra vision de la
vida [Clara], capacidad de supervivencia [Raul], Relativizar mucho méas o preocupacion por
mi familia [Santiago]), apoyo social (Conocer mucha gente [Irene] o Gratitud [Claudio]) o

familias indican que no le ha aportado nada (Roberto). Estas respuestas coinciden con la



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 345

capacidad de resiliencia que se ha podido reflejar a través del cuestionario general.
Considerando que les ha quitado: por un lado tiempo libre (Lo que méas nos ha quitado es el
ocio [Irene], Lo malo es que te limita al momento de salir y a donde vas [Celia], Yo no me
siento ni un minuto al dia [Inés] o Tranquilidad [Clara]; y por otro, familias que indican que

les ha quitado todo [Nora] o no pueden valorarlo (Raul).

¢ Cémo ha cambiado vuestra relacion de pareja tras el nacimiento de vuestra hija/o?

[Relacion pareja - Familia: Familia de cddigos] [Cambios]

Siguiendo con las aportaciones del marco tedrico en relacion al proceso de
asimilacion y afrontamiento de crisis en el ciclo familiar, se dan respuestas que coinciden con
dos tipos de cambios que acontecen en la relacion de pareja. Por un lado, se encuentran las
respuestas que coinciden con la union de la pareja y consolidacion de la relacion frente a la
diversidad funcional (resiliencia), en este caso Sindrome de Rett: (Si, por suerte para mejor
[Clara], Hubo cambios pero es como cualquier relacion que de verdad se sustenta en algo
positivo [Claudio], Yo creo que el respeto también te ha aportado[Inés], Nos hemos apoyado
[Flora], Vamos a una [Roberto], yo creo que nos ha unido mas [Santiago], Siempre hay
algn momento de crisis pero yo creo que nos ha unido [Irene] o Para mi se fortalecié
[Celia]). Por el contrario, se encuentran respuestas que indican que la relacion de pareja se
vio afectada negativamente lo que llevo en algunos casos a divorciarse y pasar a ser una
familia monoparental, como indican dos de las familias monoparentales del estudio (Nos

divorciamos [Nora] o se convirtio en una cosa negativa [Raul]).

¢ Como ha afectado el cambio en tu relacion con amigos/as?] [Relacion amigos/as -

Familia: Familia de cédigos] [Cambios]

Considerando los cambios en la relacidn a sus amistades, indican por un lado cambios

debido a la llegada del Sindrome de Rett en sus vidas (La adolescencia lo he pasado muy mal
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[Clara], Me obligd de alguna manera a no hacer la misma vida de antes [Claudio], Los que
tenias antes los conservas pero ya no quedas tan a menudo como quedabas antes [Nora], Les
vemos menos [Roberto], Yo creo que igual encontrar nuevos amigos o salir con gente nueva
[Irene]; y por otro lado, indican que se dan cambios en la relacion de amigos pero como
cualquier otra persona que tiene hijos y tiene que priorizar (No igual [Flora], Mis amigos de
toda la vida siguen siendo amigos [Inés], Sigo manteniendo los amigos de toda la vida
[Raul] o No [Celia].

BLOQUE CONTACTO CON OTRAS FAMILIAS

Este ultimo bloque recoge las diferentes preguntas que pretenden conocer el contacto
con otras familias relacionadas con el Sindrome de Rett. A su vez, se pretende conocer qué
aspectos han sido muy significativos y utiles en estas familias para afrontar el Sindrome,

conociendo qué consejo darian a una familia que acaba de recibir el diagndstico.

¢ Qué consejo darias a una familia que acaba de recibir el diagnostico de su hija?

[Consejo a familias - Familia: Familia de cddigos] [Contacto Familias Rett]

Ante la experiencia con el Sindrome en sus vidas, se ofrece la posibilidad a las
familias de reflexionar sobre qué recomendaciones o consejos darian a una familia que acaba
de recibir el diagnostico o sospecha de un posible caso de Sindrome de Rett en su nucleo
familiar. En las respuestas dadas por las familias, se refleja la importancia en la busqueda de
fuentes de apoyo o ayuda para afrontar la nueva situacién (que contacte con otras familias
[Claudio], que busquen apoyo psicoldgico [Raul], como por ejemplo a través de las
asociaciones (que se metan en la asociacién en cuanto puedan [Clara], que se asocien
[Radl]. A su vez, las respuestas indican la importancia de saber como visibilizar o asimilar la
nueva situacion a través de la gestién emocional (Que no se agobien, que no vena todo lo

malo [Flora], Que tire para delante [Inés], Paciencia [Clara y Roberto], Tiempo para
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asimilarlo [Santiago], Que vivan la normalidad todo lo que puedan [Irene] o Un paso a la

vez o vivir el dia a dia [Celia]. Algunas de las respuestas destacadas son:

[Clara]: Paciencia, mucha paciencia. Que se metan en la asociacién en cuanto puedan, que
hablen, que busquen, que comparen que anima mucho ver que hay gente como td.

Que contacte con otras familias. Antes le diria asociate pero yo hoy lo veo de otra manera
viendo como va la asociacion nuestra. Porque con otras familias os ayudais mutuamente y la
Asociacion hoy por hoy ayuda menos. [Raul]: Primero, que se asocien. Que vayan a la
asociacion a hablar con la trabajadora social, como primer punto de referencia. Segundo
punto de referencia, que busquen apoyo psicoldgico. [Roberto]: Paciencia y buscar
informacion. Sobre todo para guiarte porque no sabes como va a salir la cosa. [Santiago]:
Lo primero que se dé un pequefio tiempo para asimilarlo. Cuando antes se empiecen a
movilizarse para prepararse para la nueva situacion de su hija va a ser mejor. Yo si que les
recomendaria asociarse o entrar en contacto por lo menos con gente que estén en la misma
situacion de ellos. Si creen que necesitan apoyo psicoldgico también se lo recomendaria.
Hay gente que necesitara apoyo familiar o profesional de un terapeuta. [Irene]: Disfrutarle,
porque luego se van poniendo mas discapacitantes. Que vivan la normalidad todo lo que
puedan.

¢ Tenéis contacto con otras familias con hijas con Sindrome de Rett? [Contacto -
Familia: Familia de cédigos] [Contacto Asociacion - Familia: Familia de codigos]

Como se ha podido reflejar en la dispersion geogréafica del Sindrome en Espafia, el
contacto entre familias en muchas ocasiones es dificil de facilitar. Con esta pregunta, se
intenta conocer si existe 0 no contacto entre familias y qué supone ese contacto (siguiente
pregunta). En esta pregunta algunas familias indican que si tienen contacto (Raul, Norah,

Flora, Clara, Inés) y otras que si pero no con mucha frecuencia (Ahora estamos empezando a
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tener mas [Roberto] o hoy dia menos pero si [Claudio]) o bien coincidiendo con alguna

actividad comudn (en la musicoterapia [Celia]).

¢ Qué os aporta ese contacto? [Significado del contacto - Familia: Familia de codigos]
[Contacto Familias Rett]

En segundo lugar y en funcion del contacto con otras familias que conviven con el
Sindrome de Rett, se refleja el significado o qué aportacion brinda la posibilidad de contactar
y compartir experiencias con otras familias en la misma situacién. Algunas familias indican
que ha significa una fuente de apoyo y amistad (Amistad porque ahora son amigos
[Claudio]), un momento de terapia o de experimentar emociones positivas (Es como una
especie de terapia [Flora], Hace que te apoyen, te den consejos, visualizaciones que
necesitas y es fundamental [Raul], Me trae muchos recuerdos [Clara], Me anima ([Flora]),
Te da un empujén para seguir adelante [Inés] o Un poco de comprension o tranquilidad de
saber que hay mas gente [Roberto]). A su vez, les ayuda a encontrar orientaciones o
informacion en primera persona (Te ayudan o te aconsejan [Nora], Sobre todo mas
conocimiento de la enfermedad [Santiago], Conocimientos de temas fiscales [Irene] o

informacion que me es util [Celia]).
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5.8 Integracion de los resultados cuantitativos y cualitativos alcanzados

Partiendo del planteamiento del estudio mixto de la investigacion (disefio exploratorio
consecutivo), en este apartado se realiza una comparativa y complementa parte de la
informacion mas significativa que se ha alcanzados a través del método cuantitativo y
cualitativo. Este tipo de planteamiento permite adquirir una vision holistica o una perspectiva
mas amplia del objeto de estudio que se pretende analizar, en este caso el Sindrome de Rett 'y
el contexto familiar. A continuacién, se comparan y complementan los resultados alcanzados
en la muestra general (método cuantitativo constituido por una muestra de 222 familiares) y

una muestra reducida (metodo cualitativo constituido por una muestra de 10 familias).

Segun el perfil de la persona con Sindrome de Rett, se alcanzan edades medias de
diagnostico distantes (5 afos en la muestra general frente a 9 afios en la muestra reducida).
Uno de los factores condicionantes que da respuesta a la variabilidad de estas medias
alcanzadas es por un lado, la diferencia de tamafio de la muestra (N=222 frente a N=10), y
por otro, que tres de las personas entrevistadas son familiares de personas con Sindrome de
Rett adultas con 39, 47 y 37 afios respectivamente. Estas tres familias recibieron un
diagnostico tardio (38, 16 y 14 afios respectivamente), ya que apenas se conocia clinicamente
el Sindrome de Rett ni el gen desencadenante en el momento que percibieron los primeros
sintomas en sus hijas o hermana. Respecto al servicio al que acuden en el momento de
recogida de informacion, la muestra general refleja en su mayoria (54%) una escolarizacion
en Centros de Educacion Especial y el 5,4% en Centros Ocupacionales. A través de la via
cualitativa (muestra reducida), se reflejan tres modalidades de servicios a los que acuden
diariamente las personas con Sindrome de Rett: Residencias, Centros Ocupaciones o Centros
de Educacion Especial. En cuanto a la participacion en asociaciones relacionadas con el
Sindrome de Rett, estas guardan relacion con el grado de representacion alcanzado tanto en la

muestra reducida como en la general, ya que en su gran mayoria las familias estan inscritas
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en alguna entidad relacionada con el Sindrome. Otro de los factores que muestran
consonancia tanto en la muestra general (via cuantitativa) como reducida (via cualitativa) es
la necesidad de contar con una prestacion econémica. Las numerosas dificultades econémicas
a las que hacen frente en el dia a dia provocan que estos familiares precisen de una ayuda
constante en términos de prestacion econdmica. EI 86% de la muestra general indica que
recurre a algun tipo de ayuda publica, al igual que el 80% de la muestra reducida. Siguiendo
con la linea de dificultades econémicas, las terapias son un recurso con el que cuentan estas
familias habitualmente. No todas las terapias estan subvencionadas o se ofertan como parte
del servicio al que acuden (residencias o Centros de Educacién Especial), lo que se traduce en
un notable gasto para costearlas. Continuando con la fusion de los resultados alcanzados en
ambas vias y siguiendo la linea de las terapias, los familiares indican en ambas muestras
multitudes de perfiles con los que cuentan habitualmente referente a los tratamientos a los
que acuden: fisioterapia, musicoterapia, hidroterapia, logopedia, hipoterapia, etc. Otro de los
aspectos integrados en ambas muestras es el tamafio del hogar comin de una familia que
guarda relacion con una persona con Sindrome de Rett. En la muestra reducida (N=10) la
media mas representativa en el nimero de personas que convive en el hogar es de
aproximadamente 3 miembros. Esta tendencia en el tamafio del hogar se evidencia en la
muestra general (N=222), donde aproximadamente el 73% indica que el hogar esta
constituido por 3-4 personas. Por otra parte, se muestran similitudes en el nimero de horas
dedicadas al cuidado del familiar con Sindrome de Rett. En la muestra general, 72 familiares
indican dedicar en torno a 5-10 horas (32,4%) al cuidado. En términos de porcentajes, se
evidencia cierta similitud ya que en la muestra reducida el 40% indica dedicar el mismo
namero de horas al cuidado (5-10). En virtud de ello, la diferencia es minima si se tiene en
cuenta la diferencia en el tamafio de muestra, por lo que se puede evidenciar que estas

familias dedican entre 5-10 horas al cuidado del familiar con Sindrome de Rett.
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En segundo lugar, se contrasta la informacion alcanzada por ambas vias en relacion a
las variables principales del estudio, ya que a través de las entrevistas se ha podido analizar
informacidn referente a la variable ansiedad, depresidn, inadaptacién y resiliencia.
Considerando los andlisis descriptivos realizados, la variable depresidn esta representada en
la muestra general con niveles bajos en su mayoria al alcanzar el 56,3%. Sin embargo y como
se ha podido evidenciar, los niveles medios-altos de depresion son significativos teniendo en
cuenta que alcanzan aproximadamente el 44% de la muestra. Enlazando estos resultados con
las entrevistas realizadas, se puede reflejar a través de algunas respuestas como la depresion
es percibida por estas familias, no s6lo en el proceso de asimilacion del diagndstico, sino en
el dia a dia. A continuacion, se reflejan las respuestas dadas por familiares que indican haber

sufrido un cuadro depresivo:

[Nora]: A posteriori fue cuando me dio el bajon y me dio un chungo (depresion). Pues senti
tristeza, dolor. [Clara]: He estado dos afios yendo (psicélogo) porque al final pues yo creo
que he tenido depresion mas veces de las que me he dado cuenta. Porque lo achacas a
tristeza, aburrimiento, cansancio.

La variable inadaptacion y ansiedad muestra una clara representacion en familias que
conviven con el Sindrome de Rett, lo que plantea ciertas dificultades para afrontar todas las
necesidades del cuidado o atenciones a las que hacer frente en el dia a dia. Los niveles mas
representativos de la muestra general corresponden con niveles altos de ansiedad en el 39,6%
y niveles altos de inadaptacion en el 77,9%. Esta realidad se evidencia a su vez a través de las
entrevistas, donde las familias reflejan como deben asumir numerosas responsabilidades,
afrontar cierta incertidumbre sobre el desconocimiento del Sindrome (lo que podria plantear
niveles considerables de ansiedad) y hacer frente a todas las necesidades que implica la

enfermedad rara en sus vidas (necesidades econdmicas, laborales, familiares, médicas, etc.).
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[Flora]: Estar muy pendiente de ella y la vida te la condiciona. [Nora]: Pues es muy duro.
Es muy duro el dia a dia. Conciliar lo que es una vida con un crio asi y una vida laboral es
complicado. [Irene]: Trabajo, mucho trabajo, no sé. Dedicacion exclusiva y cambio de vida.
[Raul]:Para mi es un bicho horrible, inhumano, que anula la vida de una personay que le
deja una ventanita donde puedes ser feliz un tiempo, pero lo describo como una discapacidad

enorme para la persona que lo tiene y no es posible ser duefio de su vida, o feliz.

Se propone conocer la representacion de la variable inadaptacion, ya que se ha
aplicado la Escala de Inadaptacion en ambas muestras, y donde se alcanzan las siguientes
puntaciones:

o Media alcanzada: 15,96 (muestra general, N=222) y 15,10 (muestra reducida, N=10).
o Media alcanzada en la muestra femenina: 16,29 (muestra general, N=179) y 14,16
(muestra reducida, N=6).

o Media alcanzada en la muestra masculina: 14,6 (muestra general, N=43) y 16,5
(muestra reducida, N=4).

La tendencia de los resultados obtenidos en la variable inadaptacion es similar en
ambas muestras, ya que reflejan niveles practicamente similares (aproximadamente x=15).
Del mismo modo ocurre en relacion al sexo, donde la muestra participante femenina
entrevistada alcanza niveles de inadaptacion similares, con apenas dos puntos de diferencia
respecto a la muestra general (16,29 frente a 14,6). Igualmente ocurre con la muestra
masculina, donde las medias muestran similitudes ya que apenas existen dos puntos de
diferencia en los niveles de inadaptacion de la muestra general y la muestra reducida (14,6
frente a 16,5 respectivamente). En general, los niveles de inadaptacién muestran una
tendencia para situarse en torno a una puntuacion de x =15, lo que indica y evidencia niveles

de inadaptacion altos en ambas muestras e independientemente del sexo del participante.
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En cuanto a la variable resiliencia, se evidencia el significado e importancia de esta
capacidad en familias que conviven con el Sindrome de Rett, ya que les ha permitido adquirir
nuevos valores y formas de entender o asimilar las dificultades a las que hacen frente en el
dia a dia, siguiendo las respuestas dadas por las familias entrevistadas. EI 49,5% de la
muestra general refleja niveles altos de resiliencia a través de la Escala de Connor-Davidson,
mostrando asi cierta consonancia con las respuestas dadas en las entrevistas que aluden a

nuevos valores adquiriros a través de la convivencia con el Sindrome. Estas respuestas son:

[Celia]: Yo creo que el tema de la sensibilidad hacia los otros o el tema de no todos somos
iguales. [Flora]: Te tienes que dedicar a ella pero vas a elegir unos valores que si tienes una

hija normal no puedes. Tu hija es la que va marcando unos ritmos y te vas adaptando a ellos.

Adicionalmente, se encuentran respuestas que aluden a la variable resiliencia a través
de la pregunta ¢ Qué te ha aportado y qué te ha quitado el Sindrome de Rett. Las respuestas

mas representativas alcanzadas en esta pregunta son:

[Clara]: Pues quitado tranquilidad y aportado pues tener una hermana pequefia que me
quiere mucho. Me ha aportado otra vision de la vida. Valoro mas la salud y el estar bien.
[Flora]: Nos ha aportado valores. [Inés]: A mi yo creo que me ha aportado ser mejor
persona. Me ha quitado...yo no me siento ni un minuto al dia. En el trabajo me canso menos
que en mi casa. [Raul]: Me ha aportado capacidad de supervivencia, positivismo de volver lo
negro-blanco, desdramatizar, relativizar, etc. EI qué te quita no se puede valorar, pero te
cambia de trayectoria. [Santiago]: Me ha quitado mas dejar otras preocupaciones que han
pasado a un segundo plano y relativizar muchos mas. Eres capaz un poquito mas de darte
cuenta de las cosas realmente importantes. Me ha aportado un nivel de preocupacion por mi
familia. [Irene]: Aportado pues conocer mucha gente. Conocer la discapacidad. Y quitar

mucho tiempo. Lo que mas nos ha quitado es el ocio.
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Como se ha venido mencionando a lo largo de la investigacion, las redes de apoyo
permiten incorporar nueva informacion y conocimientos sobre el Sindrome de Rett y el
contexto familiar. Conocer algunas de las redes de apoyo que pueden formar parte del
sistema familiar, brinda informacion fundamental no sélo para comprender como puede
repercutir en otros elementos (niveles de ansiedad, depresion, inadaptacién o resiliencia), sino
para conocer como pueden dar respuesta a las necesidades que plantea la familia frente a la
patologia. En términos de porcentajes, el 72,5% de la muestra general indica que no cuenta
con apoyo psicoldgico frente al 60% de la muestra reducida. Por el contrario, el 27% de la
muestra general cuenta con apoyo psicoldgico, frente al 40% de la muestra reducida. En
referencia al apoyo social, el 42,3% de la muestra general considera que no cuenta con apoyo
social, frente al 30% de la muestra reducida. Por el contrario, el 56,8% de la muestra general
indica que cuenta con una red de apoyo social, frente al 70% de la muestra reducida. Estos
porcentajes son distantes entre si, debido principalmente a la diferencia en el tamafio de la
muestra (N=222/ N=10). Sin embargo, es a traves de las respuestas y opiniones que indican
las familias en las entrevistas, donde se refleja la importancia que otorgan a las redes de
apoyo (tanto social como psicoldgico) a lo largo de su experiencia con el Sindrome. A través
de la pregunta que les lleva a reflexionar y valorar si cuentan con suficiente apoyo del
entorno, las familias reflejan la importancia que otorgan a poder contar con redes de apoyos
familiares para hacer frente a las necesidades de cuidado y emocionales. Las respuestas que

reflejan esta realidad son:

[Clara]: Echo de menos mas apoyos. [Roberto]: Yo por mi parte mi familia si que nos ha
estado apoyando mucho. Si en cualquier momento me tengo que ir a alguna cosa pues ella
sabe cdmo hacerlo y mi hermana mayor también o mis tios que se acaban de jubilar.
[Santiago]: Familiares y de amigos si. [Irene]: Bueno, suficiente. A mi siempre me parece

que necesito mas por mi forma de ser, él igual es diferente (refiriéndose a su marido).
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Finalmente, en relacion a la importancia que otorgan al apoyo psicoldgico es a través
de la pregunta sobre qué consejo darian a una familia que acaba de recibir el diagnéstico de
Sindrome de Rett, donde las familias reflejan la necesidad de pedir ayuda psicolégica para
afrontar mejor el proceso de asimilacion. Algunas de las respuestas u opiniones que reflejan

esta realidad son:

[Radl]: Primero, que se asocien. Que vayan a la asociacion a hablar con la trabajadora
social, como primer punto de referencia. Segundo punto de referencia, que busquen apoyo
psicoldgico. [Santiago]: Si creen que necesitan apoyo psicoldgico también se lo

recomendaria. Hay gente que necesitara apoyo familiar o profesional de un terapeuta.

5.9 Contraste de hipoétesis

Una vez realizados los analisis descriptivos, correlaciones y diferenciales, se procede
a realizar el contraste de las hipotesis formuladas para la presente investigacion. Se han
planteado distintos tipos de hipotesis (descriptivas, correlacionales, etc.) en funcion de los
resultados descriptivos o estudios diferenciales realizados, y que consolidan la presente
investigacion. A continuacion, se muestran cada una de las hipotesis formuladas en funcion al

blogue que las representa segun sus caracteristicas.

RELATIVAS A LA EDAD DE LA PERSONA CON SINDROME DE RETT

HIPOTESIS H1

e Ha: Existen diferencias significativas entre los diferentes rangos de edad de las personas
con Sindrome de Rett y los niveles de ansiedad.
e Ho: No existen diferencias significativas entre los diferentes rangos de edad de las

personas con Sindrome de Rett y los niveles de ansiedad.
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A partir de los resultados obtenidos (Ver Tabla 67), se acepta la Hipdtesis Nula Hoq,
dado que no existen diferencias significativas entre la variable ansiedad y la edad de la
persona con Sindrome de Rett, alcanzando una puntuacion de 0,23 (p=0,05). Este resultado
implica que los familiares no muestran diferencias o variabilidad significativa en los

resultados en funcion de la edad de la persona con Sindrome de Rett.

HIPOTESIS H2

e Ha: Existen diferencias significativas entre los diferentes rangos de edad de las personas
con Sindrome de Rett y los niveles de depresion.
e Ho): No existen diferencias significativas entre los diferentes rangos de edad de las

personas con Sindrome de Rett y los niveles de depresion.

Se acepta la Hipdtesis Nula Hoe) formulada en relacion a las diferencias significativas
entre la variable depresion y edad de la persona con Sindrome de Rett (Ver Tabla 67). Los
resultados han reflejado que no existen diferencias significativas (p=0,418) en los niveles de

depresion, en funcidn de si la edad de la persona con Sindrome de Rett es mayor 0 menor.

HIPOTESIS H3

e Ha: Existen diferencias significativas entre los diferentes rangos de edad de las personas
con Sindrome de Rett y los niveles de inadaptacion.
e Ho@): No existen diferencias significativas entre los diferentes rangos de edad de las

personas con Sindrome de Rett y los niveles de inadaptacion.

Se rechaza la Hipotesis Nula Hoi3), dado que si existen diferencias significativas
(p=0,025) en la variable inadaptacién en funcién de la edad de la persona con Sindrome de
Rett (Ver Tabla 67). Se puede afirmar que existe variabilidad significativa en la capacidad de

inadaptacion del cuidador o cuidadora, en funcion de si la edad de la persona con Sindrome
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de Rett. Consecuentemente, la edad de la persona con Sindrome de Rett parece ser un buen

predictor de niveles altos o bajos en la capacidad de afrontamiento.

HIPOTESIS H4

e Ha: Existen diferencias significativas entre los diferentes rangos de edad de las personas
con Sindrome de Rett y los niveles de resiliencia.
e How): No existen diferencias significativas entre los diferentes rangos de edad de las

personas con Sindrome de Rett y los niveles de resiliencia.

Se acepta la Hipdtesis Nula Ho), ya que no se han alcanzado diferencias
significativas entre la variable resiliencia en funcion a la edad de la persona con Sindrome de
Rett (Ver Tabla 67). Esto significa que, cuidadores o cuidadoras de personas con Sindrome

de Rett, no son mas o menos resilientes en funcion de la edad del familiar afectado.

HIPOTESIS H5

e Hs: Existe una relacion negativa entre las variables ansiedad, depresion e inadaptacion, y
la edad de la persona con Sindrome de Rett.

e Ho): No existe una correlacion negativa entre las variables ansiedad, depresion e
inadaptacion, y la edad de la persona con Sindrome de Rett.

e Has): Existe una correlacion positiva entre las variables ansiedad, depresion e

inadaptacion, y la edad de la persona con Sindrome de Rett.

Se rechaza la Hipotesis Nula Hoe), ya que se han dado correlaciones negativas en
todas las variables dependientes incluyendo una variable inesperada (resiliencia). Esto
significa que cuanto mayor es la edad de la persona con Sindrome de Rett, menor son los
niveles de las variables dependientes, y viceversa (Ver Tabla 68). Sin embargo, la correlacion

entre la ansiedad y la edad de la persona con Sindrome de Rett es muy baja y negativa con
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r = -0,083. En relacion a la variable depresion y edad de la persona con Sindrome de Rett, se
obtiene una correlacion muy baja y negativa con r = -0,11. Finalmente y tomando la variable
inadaptacion y edad la persona con Sindrome de Rett, se encuentra una correlacion negativa
de r = -0,22 (baja). Es importante recordar que no existen diferencias significativas entre la
edad de la persona con Sindrome de Rett y los niveles de las variables dependientes (Ho),).
Pese a ello, si existe una relacion negativa entre las variables dependientes y la edad de la

persona con Sindrome de Rett.

RELATIVAS A LA EDAD DE DIAGNOSTICO

HIPOTESIS H6

e He: La edad media del diagnostico del Sindrome de Rett en la muestra es de 4 afos.
e Hoe): La edad media del diagnéstico del Sindrome de Rett en la muestra no es de 4 afios.
e Hae): La edad media del diagndstico del Sindrome de Rett en la muestra es superior a 4

anos.

He: u=4

Ho: u #4

Hae): 1> 4

La edad fijada en esta hipdtesis esta ligada a la revision de la literatura cientifica sobre
la media alcanzada en otros estudios sobre el Sindrome de Rett (4 afios) (Cianfaglione et al.,
2015; Lamb et al., 2016; Lane et al., 2017; Palacios et al., 2018). Tras el anélisis de los
resultados obtenidos (Ver Tabla 43), se acepta la Hipotesis Nula Hoe) ya que la media de
diagndstico no ha sido de 4 afios, sino de aproximadamente de 5 afios. Asi mismo, se acepta
la Hipotesis Alterna Hae) ya que la edad media del diagndstico del Sindrome de Rett en la

muestra ha sido superior a 4 afios. Es importante recordar que la muestra ha indicado edades
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de diagndstico en edad avanzada, siendo casos excepcionales, pero que han implicado una
edad media de diagnéstico superior a la de otro estudio (Cianfaglione et. al, 2015).

RELATIVAS AL APOYO PSICOLOGICO

HIPOTESIS H7

e Hr7: Existe una relacion negativa entre la variable resiliencia e inadaptacion en familiares
que si cuentan con apoyo psicoldgico.

e Ho7): No existe una relacion negativa entre la variable resiliencia e inadaptacion en
familiares que si cuentan con apoyo psicolégico.

e Ha@7): Existe una relacion positiva entre la variable resiliencia e inadaptacion en familiares

que si cuentan con apoyo psicoldgico.

Se rechaza la Hipotesis Nula Ho(7), ya que se ha alcanzado una correlacion negativa
entre la variable resiliencia e inadaptacion (Ver Tabla 80) en aquellos familiares que reciben
apoyo psicologico (r =-0,323). A su vez, ha sido practicamente significativa con p= 0,012,
aproximandose al nivel de significatividad de 0,01 bilateral. Se interpreta asi, que familiares
resilientes muestran niveles bajos de inadaptacion cuando cuentan con apoyo psicolégico o

que los familiares poco resilientes alcanzan niveles bajos de adaptacion (H7).

HIPOTESIS H8

e Hs: Familiares que cuentan con apoyo psicoldgico muestran medias inferiores en las
variables del estudio que aquellos que no cuentan con apoyo social ni apoyo psicoldgico.
e Hoe): Familiares que cuentan con apoyo psicolégico no muestran medias inferiores en las
variables del estudio que aquellos que no cuentan con apoyo social ni apoyo psicoldgico.
e Hae): Familiares que cuentan con apoyo psicoldgico muestran medias superiores en las

variables del estudio que aquellos que no cuentan con apoyo social ni apoyo psicoldgico.
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Se acepta Hipotesis Nula Hos), puesto que se han alcanzado niveles superiores en
todas las variables a excepcion de la variable resiliencia (Ver Tabla 92). Familiares que
cuentan con apoyo psicolégico muestran medias superiores en los niveles de ansiedad,
depresion e inadaptacion respecto a aquellos familiares que no. Se interpreta que familiares
que acuden a terapia muestran niveles mas altos de depresion y ansiedad, asi como menor
capacidad de afrontamiento del cambio. Esta realidad se puede traducir en que estos
familiares se inician en terapia psicoldgica ya que perciben mayor nivel de ansiedad y
depresion, lo que les lleva a pedir ayuda a un profesional, al no contar con apoyo del entorno.
Una de las limitaciones del estudio ha sido no poder evaluar dichos niveles una vez que han
recibido apoyo psicologico durante un tiempo, con el fin de conocer si estos niveles de

ansiedad, depresion o inadaptacion se reducen con el tiempo.

HIPOTESIS H9

e Ho: Familiares que no cuentan con apoyo psicolégico tienen niveles superiores de
ansiedad, depresion e inadaptacion de aquellos que si cuentan con apoyo psicoldgico.
e Ho9): Familiares que no cuentan con apoyo psicoldgico no tienen niveles superiores de
ansiedad, depresion e inadaptacion de aquellos que si cuentan con apoyo psicoldgico.
e Ha(9): Familiares que no cuentan con apoyo psicoldgico tienen niveles inferiores de

ansiedad, depresion e inadaptacion de aquellos que si cuentan con apoyo psicoldgico.

Se acepta la Hipdtesis Nula Ho(9), puesto que se han dado niveles superiores de
ansiedad, depresion e inadaptacion en familiares que cuentan con apoyo psicolégico (Ver
Tabla 76). Antes de analizar los resultados, se esperaba encontrar niveles inferiores en estas
variables dependientes, en funcién de si los familiares contaban o no con apoyo psicologico.
Sin embargo, la realidad refleja que aquellos familiares que cuentan con apoyo psicoldgico

muestran niveles mas negativos en dichas variables (se acepta Hipotesis Alterna Ha(9)).
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Los familiares que indican no acudir a terapia psicolégica han alcanzado una media de
ansiedad X =9,23 (nivel medio), frente a x =10,30 (nivel medio-alto) de aquellos familiares
que si acuden a terapia. En relacion a la variable depresion, familiares que no cuentan o han
contado con apoyo psicolégico han obtenido de media x =6,52 (nivel bajo), frente aquellos
familiares que si con x =7,91 (nivel bajo-medio). En la variable inadaptacion al cambio
aquellos familiares que no cuentan con apoyo psicolégico han obtenido niveles bajos de

adaptabilidad (x =15,58) al igual que familiares que si cuentan con dicho apoyo (x =16,90).

La interpretacion que se da a esta realidad es que, recurrir a terapia psicolégica en las
familias puede tener por causa la percepcion de dichos niveles altos de ansiedad, depresion e
inadaptacion. En el estudio no se ha podido evaluar si dichos niveles varian una vez avanzado

el tratamiento o finalizado.
RELATIVAS AL APOYO SOCIAL

HIPOTESIS H10

e Hio: Existe una relacion negativa entre la variable resiliencia e inadaptacion en familiares
gue cuentan con apoyo social.

e Ho0): No existe una relacion negativa entre la variable resiliencia e inadaptacion en
familiares que cuentan con apoyo social.

e Haqo): Existe una relacion positiva entre la variable resiliencia e inadaptacion en

familiares que cuentan con apoyo social.

Se rechaza la Hipotesis Nula Hoi0), puesto que se ha alcanzado una correlacion
negativa y significativa entre la variable resiliencia e inadaptacion en aquellos familiares que
cuentan con apoyo del entorno o apoyo social (Ver Tabla 78). La correlacion es de r=-0,44

(moderada) y significativa con valor 0 (p<0,01). Se interpreta que aquellos familiares que
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cuentan con apoyo social, cuanto mayor es el nivel de resiliencia, menor es el valor en la
variable inadaptacion, y viceversa. Por lo tanto, un familiar resiliente tiene niveles inferiores
de inadaptacion y un familiar poco resiliente muestra dificultades en la adaptacion al cambio

o0 afrontamiento de este (se acepta H1o).
HIPOTESIS H11

e Haia: Familiares que no cuentan con apoyo social tienen niveles superiores de ansiedad,
depresion e inadaptacion de aquellos que si cuentan con apoyo social.

e Ho1): Familiares que no cuentan con apoyo social no tienen niveles superiores de
ansiedad, depresion e inadaptacion de aquellos que si cuentan con apoyo social.

e Haa1): Familiares que no cuentan con apoyo social tienen niveles inferiores de ansiedad,

depresion e inadaptacion de aquellos que si cuentan con apoyo social.

Se rechaza la Hipotesis Nula Hoi1), ya que se han alcanzado niveles superiores de
ansiedad, depresion e inadaptacion en aquellos familiares que no cuentan con apoyo social,
de aquellos que si (Ver Tabla 75). En la investigacion planteada, se ha podido reflejar la
importancia del apoyo social en familiares que conviven con personas con Sindrome de Rett,
puesto que obtienen niveles inferiores en las variables ansiedad, depresion e inadaptacion; y
son mas resilientes (se acepta Hi1). Los familiares que consideran que no cuentan con apoyo
de su entorno (94 personas) han obtenido niveles de ansiedad ligeramente mas altos con
X =9,76, de aquellos familiares que si cuentan con apoyo (X =9,30). En la variable depresion,
aquellos familiares que no cuentan con apoyo del entorno han obtenido una media de X =7,53
frente a X =6,50 de familiares que si cuentan con dicho apoyo (126 personas). En tercer
lugar, los familiares que no cuentan con apoyo del entorno han obtenido niveles bajos de

adaptabilidad con X =17,37 frente a X =14,88 de familiares que cuentan con apoyo.
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HIPOTESIS H12

e Hi2: Familiares que no cuenta con ningun tipo de apoyo obtienen niveles superiores de
ansiedad, depresion e inadaptacion; y niveles inferiores de resiliencia.

e Ho@2: Familiares que no cuenta con ningun tipo de apoyo no obtienen niveles superiores
de ansiedad, depresion e inadaptacion; y niveles inferiores de resiliencia.

e Haq2): Familiares que no cuenta con ningln tipo de apoyo obtienen niveles inferiores de

ansiedad, depresion e inadaptacion; y niveles inferiores de resiliencia.

Se toma la variable segmentada de apoyo social para analizar las diferencias o
aproximaciones de medias (X) cuando existe 0 no apoyo psicolégico (Ver Tabla 90).
Poniendo la atencidn en familiares que no reciben ningun tipo de apoyo, se obtienen niveles
superiores de ansiedad, depresion e inadaptacion en comparacion con aquellos familiares que
si cuentan con apoyo psicoldgico. A su vez, los niveles de resiliencia han sido favorables en
familiares que si cuentan con algun tipo de apoyo, en este caso apoyo psicoldgico. La
diferencia de medias alcanza en la mayoria de las variables 2 puntos de diferencia. En
conclusion, se rechaza la Hipotesis Nula Hoci2) del estudio. Se demuestra asi, la importancia
en familiares que conviven con una persona con Sindrome de Rett de contar con algun tipo de

apoyo, ya sea social o psicolégico.
RELACION ENTRE VARIABLES

HIPOTESIS H13

e Has: Existe una relacion negativa entre la variable ansiedad y la variable resiliencia.
e Hos3): No existe una relacion negativa entre la variable ansiedad y la variable resiliencia.

e Ha3): Existe una relacion positiva entre la variable ansiedad y la variable resiliencia.
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Se rechaza la Hipdtesis Nula Hoas), ya que se han dado diferencias significativas entre
las variables ansiedad y resiliencia a un nivel de 0,01 (bilateral), con una correlacion baja
pero negativa en r = 0,38, como se puede observar en la Tabla 58. Se interpreta que
familiares resilientes cuentan con niveles inferiores de ansiedad, y por el contrario, familiares

poco resilientes muestran niveles mas altos de ansiedad (se acepta His)

HIPOTESIS H14

e Huia: Existe una relacion positiva entre la variable ansiedad y la variable inadaptacion.
e Ho4): No existe una relacion positiva entre la variable ansiedad y la variable
inadaptacion.

e Ha(4): Existe una relacion negativa entre la variable ansiedad y la variable inadaptacion.

Se rechaza la Hipotesis Nula Ho(i4), ya que se han dado diferencias significativas entre
las variables ansiedad e inadaptacion a un nivel de 0,01 (bilateral), con una correlacién
positiva y alta de r = 0,60, como se puede observar en la Tabla 58. Estos resultados, llevan a
plantear, que familias con baja capacidad de afrontamiento de cambio, muestran niveles
superiores de ansiedad en comparacion con aquellas familias con mayor capacidad de

afrontamiento (se acepta Hqa)).

HIPOTESIS H15

e His: EXiste una relacion positiva entre la variable ansiedad y la variable depresion.
e Hos): No existe una relacién positiva entre la variable ansiedad y la variable depresion.

e Ha@s): EXxiste una relacion negativa entre la variable ansiedad y la variable inadaptacion.

Se han dado diferencias significativas entre las variables ansiedad y depresidén a un
nivel de 0,01 (bilateral), con una correlacion positiva y alta de r = 0,74 (Ver Tabla 58). Tras

alcanzar estos resultados, se rechaza la Hipdtesis Nula Hos).Estas variables han estado muy
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relacionadas a lo largo del estudio y a su vez comparten la misma Escala de recogida de datos
(HAD). La ansiedad y depresion en muchos sujetos va relacionada al compartir sintomas y
manifestarse de forma similar. Se interpreta en este estudio, que familias que conviven con el
Sindrome de Rett tienden a mostrar mas nivel de depresién cuando mayor es el nivel de
ansiedad. Por el contrario, en aquellas familias que los niveles de depresion son inferiores,

repercute en niveles inferiores de ansiedad (se acepta Hus).

HIPOTESIS H16

e Haie: Existe una relacion negativa entre la variable depresion y la variable resiliencia.
e Ho@e): No existe una relacion negativa entre la variable depresion y la variable resiliencia.

e Haqse): Existe una relacion positiva entre la variable depresion y a la variable resiliencia.

Se rechaza la Hipotesis Nula Hos), ya que se han dado diferencias significativas entre
las variables depresion y resiliencia a un nivel de 0,01 (bilateral), con una correlacién
negativa y moderada de r = 0,52 (Ver Tabla 58). Este andlisis permite traducir los resultados
recogidos en que familias poco resilientes, muestran mas nivel de depresion en comparacion
con familias resilientes. De algun modo, la capacidad de superacion o funcionamiento bajo
presion que supone la capacidad de resiliencia, refleja que la persona muestre niveles mas

bajos de depresion, al verse compensado por dichas capacidades (se acepta His).

HIPOTESIS H17

e Hai7: Existe una relacion negativa entre la variable depresion y la variable inadaptacion.
e Ho17): No existe una relacion negativa entre la variable depresion y la variable
inadaptacion.

e Haav): Existe una relacion positiva entre la variable depresion y la variable inadaptacion.
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Se rechaza la Hipdtesis Nula Hoa7), ya que pese a que se han dado diferencias
significativas entre las variables depresion e inadaptacion a un nivel de 0,01 (bilateral), se ha
dado una correlacion positiva-alta, pese a que se espera una correlacién negativa (Ver Tabla
58). Se esperaba en la hipétesis formulada, poder plantear la relacion entre la variable
depresion e inadaptacion, ya que familias que muestra niveles mas altos de depresion,
reflejan en este estudio una mayor dificultad para afrontar los cambios o adaptarse a ellos
(inadaptacion). Las familias que conviven con el Sindrome, muestran niveles bajos de
depresion cuando mayor es la capacidad de afrontamiento o capacidad de cambio, y
viceversa. La correlacion obtenida ha sido positiva y alta con r = 0,67. En este caso, se acepta
la Hipotesis Alterna Ha17) que se ha planteado en relacion a la variable depresion e

inadaptacion.

HIPOTESIS H18

e Has: Existe una relacion negativa entre la variable resiliencia y la variable inadaptacion.
e Hos): No existe una relacion negativa entre la variable resiliencia y la variable
inadaptacion.

e Haas): Existe una relacion positiva entre la variable resiliencia y la variable inadaptacion.
Se rechaza la Hipotesis Nula Hos): tras los resultados alcanzados (Ver Tabla 58). Se

han dado diferencias significativas entre las variables depresion y resiliencia a un nivel de

0,01 (bilateral), con una correlacién negativa y baja de r =0,36. Estas dos variables

planteadas para el estudio, mostraban en un principio cierta similitud al estar muy ligadas a la

capacidad de superacion o afrontamiento. Sin embargo, a la hora de realizar el analisis de

cdmo se comportan entre si, se ha podido reflejar ciertas diferencias. Han mostrado

diferencias significativas pero muestra una correlacion baja como se ha mencionado. Se
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interpreta que existe una pequefa tendencia a que familias resilientes muestren niveles mas

bajos de capacidad de afrontamiento que aquellas que son menos resilientes (se acepta Huis).

HIPOTESIS H19

e Haio: Existe una relacion negativa entre la variable inadaptacion, y la variable cohesion y
adaptacion.

e Ho9): No existe una relacion negativa entre la variable inadaptacion, y la variable
cohesién y adaptacion.

e Haqo): Existe una relacion positiva entre la variable resiliencia, y la variable inadaptacion.

Tras los resultados alcanzados y mostrados en la Tabla 101, se acepta la Hipotesis
Nula Ho9). Se ha podido reflejar una correlacion negativa pero no significativa en variable
inadaptacion, respecto a la cohesion familiar y capacidad de adaptacion. Es importante
recordar que esta correlacion se ha realizado con la muestra reducida del estudio (N=10), por

lo que no abarca un tamafio considerable de muestra.

HIPOTESIS RELATIVAS AL PARTICIPANTE

HIPOTESIS H20

e Hoo: Existencias diferencias significativas entre los diferentes niveles de ansiedad y la
carga de horas en el cuidado.
e Ho0): No existen diferencias significativas entre los diferentes niveles de ansiedad y la

carga de horas en el cuidado.

Se rechaza la Hipotesis Nula Ho20), ya que se han dado diferencias significativas
como se esperaba (Ver Tabla 71), entre la variable ansiedad y carga de horas en el cuidado

(p=0,28). El nimero de horas dedicadas al cuidado de la persona con Sindrome de Rett ha
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permitido reflejar variabilidad en los resultados, por lo que es un factor a considerar (se

acepta Heo).

HIPOTESIS H21

e Ho1: Existencias diferencias significativas entre las variables dependientes del estudio y la
edad del sujeto que responde o participante.

e Ho1): No existen diferencias significativas entre las variables dependientes del estudio y
la edad del sujeto que responde o participante.

Se acepta la Hipdtesis Ho1) para las variables ansiedad y resiliencia, puesto que no
existen diferencias significativas entre la edad del participante (Ver Tabla 64), y ambas
variables alcanzan p>0,05 (0,247 y 0,774 respectivamente). Sin embargo, se han alcanzado
diferencias significativas en la variable depresion e inadaptacion con p= 0,049 (p<0,05) y

p=0,024 (p<0,05) respectivamente.
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CAPITULO VI. CONCLUSIONES Y DISCUSION
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6.1 Marco Tedrico

A continuacidn se exponen las conclusiones acerca de las evidencias tedricas y
empiricas alcanzadas en relacion al impacto del Sindrome de Rett y en el contexto familiar,
objetivo principal del estudio. Los resultados alcanzados han permitido encontrar respuestas a
las preguntas de investigacion, aportando nueva informacion y evidencia cientifica sobre la
realidad del Sindrome de Rett en Espafia. A su vez, se recopilan e integran en este apartado
las discusiones realizadas con otras investigaciones relacionadas con la diversidad funcional

y contexto familiar.

Las nuevas aportaciones cientificas sobre el Sindrome de Rett presentan el
comportamiento de nuevos genes relacionados con el Sindrome y con ello permiten conocer
maés factores que contribuyen a la realizacion de un diagnostico precoz. A su vez, los nuevos
estudios (Mellen et al., 2013; Roche, 2013; Armstrong, 2014; Vidal et al., 2017) han aportado
nuevos conocimientos sobre las diferentes versiones (tipica/atipica) y complejidad de
deteccidn, asi como los sintomas y edad en los que aparecen, para comprender su evolucion.
A traves de la experiencia familiar de la muestra entrevistada, se concluye que los primeros
sintomas que les alertaron de que algo no iba bien se relacionan con los sintomas propios del
Sindrome, asi como la edad en la que aparece (6-8 meses) o la aparicidn de regresiones de
capacidades adquiridas previamente. Estos sintomas se traducen principalmente en
alteraciones del area motora, al no alcanzar los hitos del desarrollo correspondientes a su
edad (gateo, control cefalico, manipulacion, etc.), al igual que ciertas alteraciones fisioldgicas
(cambios en el suefio, llanto continuo, aparicion de estereotipias 0 movimientos involuntarios,
entre otros). Pese a los numerosos avances clinicos y aportaciones realizadas, no se ha
encontrado todavia un tratamiento médico especifico para esta alteracion. Ante esta situacion,
los familiares siguen mostrando esperanza en que se encuentre una “cura”, lo que les lleva a

organizar numerosos eventos anualmente para recaudar fondos.
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La aparicion de una enfermedad rara de baja prevalencia en la poblacién, con
diferentes variantes y no diagnosticada durante el embarazo, enfrenta a la familia a una nueva
realidad de la que apenas tienen informacion o experiencia, y donde el impacto emocional
agrava el equilibro y funcionamiento del sistema familiar. Por su parte, el conocimiento de
factores como la escoliosis, las alteraciones del suefio, las alteraciones gastrointestinales o el
desgaste bucodental, aportan nuevos conocimientos sobre la afectacion de esta patologia en el
sujeto y en su contexto. En relacion a la escoliosis, la familia se enfrenta a la toma de
decisiones dificiles sobre la posibilidad de intervencion quirdrgica y sus riesgos. Frente a la
complejidad de la nueva situacion, las familias recurren a diferentes tipos de tratamientos con
el fin de encontrar un recurso para mejorar la calidad de vida de su hijo o hija afectado. Los
tratamientos y terapias han considerado la necesidad de que la familia forme parte del mismo
con el fin de facilitarles apoyo en el afrontamiento de la nueva realidad. A partir de esta
necesidad aparecen nuevos enfoques o0 modelos, como el de Atencién Temprana Centrado en
la Familia o Entornos Competentes (Pérez-Lopez, y Brito de la Nuez, 2004; Espe-Sherwindt,
2008; Padilla et al., 2009; Perpifian, 2009). Este modelo pretende empoderar a la familia en la
toma de decisiones, participacion en los tratamientos y atenciones que recibe su familiar por

parte de profesionales.

Por su parte, los nuevos avances tecnoldgicos han desarrollado un recurso
fundamental (comunicadores) que permite mejorar la calidad de personas con Sindrome de
Rett, asi como la de sus familiares. Este recurso ha sido disefiado tras conocer la gran
capacidad comunicativa de personas con Sindrome de Rett a través de la mirada. En cuanto al
sistema familiar ha permitido reducir la incertidumbre de los familiares y conocer mejor las
necesidades y deseos de la persona afectada a través de las peticiones no verbales (rastreo

visual de pictogramas 0 imagenes).
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Respecto a la investigacion centrada en el sistema familiar como elemento de cambio,
se han estudiado diferentes concepciones, dindmicas, teorias, caracteristicas y funcionamiento
de la familia. Una de las conclusiones alcanzadas sobre la concepcion de familia es la
importancia otorgada a las relaciones reciprocas, sentimiento de pertenencia o vinculo
afectivo que surgen en el ndcleo familiar. En relacion a las responsabilidades de la familia, se
ha podido concluir sobre las numerosas funciones atribuidas al sistema familiar, traducidas en
necesidades a las que se debe dar solucion (medidas politicas). En el caso del Sindrome de
Rett, las numerosas funciones o responsabilidades familiares generan un factor de riesgo
afiadido (exceso de presion ante numerosas funciones que deben abarcar). Por su parte y en
relacion a las nuevas formas de familia, el estudio incluye diferentes tipos de familia
(monoparental, nuclear, numerosa, reconstruida, etc.) con el objetivo de reflejar la realidad en
torno al Sindrome de Rett desde distintas perspectivas. Familias monoparentales, numerosas,

reconstruidas o nucleares han formado parte de la muestra del estudio.

Tras analizar el sistema familiar a partir de sus caracteristicas, funciones y diferentes
estructuras, se presentan a continuacion las conclusiones acerca del concepto de ciclo de vida
familiar. El ciclo de vida familiar considera la aparicion de la discapacidad como un cambio
no normativo, lo que lleva a plantear una “crisis” en el nucleo familiar debido a la necesidad
de afrontar una nueva realidad y con ello la reestructuracion de la familia y nuevos roles
(concepto de equilibrio u homeostasis). Esta conclusion permite reconocer la importancia de
ofrecer mecanismos y recursos a las familias para afrontar la asimilacion del diagnostico
anticipando un posible desequilibrio emocional de sus miembros y, en algunos casos, la
ruptura familiar. Como marco de comprension de esta ultima conclusién, se han presentado
los modelos de funcionamiento familiar de Oslon (modelo circumplejo) y de familias exitosas
de Beavers y Hampson, como posible explicacion a la realidad familiar en el &mbito de la

enfermedad rara o discapacidad. A través del modelo de Oslon, se ofrecen dos dimensiones
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esenciales del funcionamiento familiar -la cohesion y adaptacion familiar- que permiten
afrontar con mayor estabilidad la llegada de la diversidad funcional en el sistema familiar. Es
por ello, que este modelo ha permitido justificar la seleccidén de dos variables que se han
analizado en el marco empirico del presente trabajo: cohesién y adaptacién. Conocer como se
comportan estas variables en el contexto familiar del Sindrome de Rett ha enriquecido el
estudio para representar y perfilar las necesidades de las familias. Por su parte, el modelo de
Beavers y Hampson ha permitido explicar dos perspectivas de funcionamiento familiar en
torno a la busqueda de apoyos como mecanismo de afrontamiento del Sindrome de Rett.
Aquellos familiares que han mostrado menos prevalencia en la bisqueda de apoyo social o
psicologico siguen la linea de familias centripetas, al ser mas cerradas o rigidas con tendencia
a ocultar los conflictos internos. Por el contrario, las familias centrifugas buscan el apoyo

social y psicologico, al ser un sistema mas abierto donde no se ocultan los conflictos internos.

Siguiendo con la investigacion centrada en la familia como sistema de cambio, se han
recogido una serie de conclusiones sobre las principales teorias analizadas. Basada en la
Teoria General de Sistemas (Bertalanffy, 1968), se han presentado los subsistemas que
componen el sistema familiar. A la hora de plantear las preguntas que perfilan el caracter
cualitativo de la investigacion, se han considerado dichos subsistemas (conyugal, filial,
parental, individual o fraternal) para conocer su experiencia y necesidades respecto a la
patologia. Considerando la concepcion de familia como sistema abierto (concepto
proveniente de la Teoria General de Sistemas), se ha podido concluir que una persona con
Sindrome de Rett crea redes de interaccion con sus familiares y terapeutas, creando asi un
conjunto de dinamicas de interaccion. Por su parte, la familia genera normas de
funcionamiento interconectadas con la persona con Sindrome de Rett, a raiz de las
interacciones entre elementos que constituyen el sistema familiar (hogar, escuela, centro de

terapia, asociacion, etc.). Por otra parte, la Teoria Ecolédgica del Desarrollo (Bronfenbrenner,
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1987) ha ofrecido otra aproximacion a las familias que conviven con una persona con
Sindrome de Rett. Segun esta teoria, el entorno de la persona con Sindrome de Rett es
considerado como un sistema de apoyo social, que junto con el ambiente natural en el que se
desarrolla el sujeto, proporcionan factores de proteccién o riesgo. A partir del entorno mas
cercano formado por el familiar (microsistema), se consideran diferentes sistemas de
interaccion con la persona con Sindrome de Rett: exosistema (apoyos recibidos),
microsistema (colegio o terapias que recibe), mesosistema (asociacién) y macrosistema

(sociedad-cultura).

Con todo ello, las diferentes aportaciones de la investigacion sobre la familia como
sistema de cambio y los elementos que la constituyen, permiten realizar una aproximacion al
impacto y necesidades que surgen en el sistema familiar a raiz de la aparicion de una

enfermedad rara como es el Sindrome de Rett.

El estudio de investigaciones disponibles acerca de la interaccion entre la familia y el
Sindrome de Rett ha mostrado evidencia acerca del escaso nimero de investigaciones tanto a
nivel nacional como internacional. Estas investigaciones estan enfocadas al estudio de la
capacidad de afrontamiento familiar (Lamb et al., 2016; Parisi, Filippo y Roccella, 2016); los
niveles de estrés parental, ansiedad y/o depresion (Perry, Sarlo y Factor, 1992; Laurvick et
al., 2006; Byiers et al., 2014; Cianfaglione et al., 2015); y la calidad de vida (Sarajlija, Djuric
y Tepavcevic, 2013; Epstein et al., 2015; Killian et al., 2016). En consecuencia, el presente
estudio ha sido ampliado al ambito de la diversidad funcional para encontrar mas
investigaciones sobre su impacto en el contexto familiar. Estas investigaciones permiten
concluir que el grado de afectacion o dependencia (carga en el cuidado) genera un impacto
significativo en la familia, traducido en niveles de ansiedad, estrés, depresion, y afectaciones
en la calidad de vida del cuidador o cuidadora (Badia, 2005; Pozo, Sarria y Méndez, 2006;

Cordoba, Gémez y Verdugo, 2008; Segui, Ortiz y de Diego, 2008; Andreya y Alves, 2012;
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Ortunio, Herrera y Guevara, 2015; Rubio, Gutiérrez y Castellanos, 2015; Ceja y Castellanos,
2016). Por su parte, las necesidades familiares tanto a nivel emocional, como fisico, laboral o
social son una realidad no s6lo en familiares que conviven con una persona afectada, sino

ante cualquier tipo de diversidad funcional con alto nivel de dependencia en el cuidado.

Considerando el proceso de asimilacion, los profesionales encargados de transmitir el
diagndstico deben considerar una serie de orientaciones que puedan ayudar a la familia a
asimilar mejor la nueva realidad siendo menos traumatica. En relacion al Sindrome de Rett, el
proceso de asimilacién puede estar ligado a las fases propias de la alteracién, lo que implica
que ante fases de regresion las familias prolonguen el proceso de asimilacion y aceptacion de
la patologia. El proyecto de vida familiar y de pareja se ve desestructurado durante el proceso
de asimilacion de la enfermedad rara, lo que conlleva un factor de riesgo en la estabilidad
familiar y emocional de las personas que la constituyen. A través de las entrevistas familiares,
las familias aluden a una serie de emociones comunes. Alguna de ellas expresan el alivio al
poner fin a la incertidumbre vivida sobre qué le ocurre a su familiar. Por esta razon, la
busqueda de una respuesta ante los cambios y sintomas que aparecen en una persona con
Sindrome de Rett, genera miedo o incertidumbre en las familias. Por otra parte, se presentan
emociones negativas vinculadas a la depresion, como el dolor y la tristeza. Como
consecuencia, la existencia de apoyos suficientes durante el proceso de comunicacion y
asimilacion del diagnostico se vuelve imprescindible para la aceptacion de la diversidad
funcional en sus vidas. A su vez, este proceso de asimilacion supone dos extremos en la
relacion de pareja: la union o el conflicto. En algunas familias entrevistadas se combinan
ambos tipos de afrontamiento, pero en su mayoria la aparicién del Sindrome de Rett ha

significado la union y fortalecimiento de la vida de pareja.
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6.2 Estudio empirico

Por su parte, el estudio empirico ha proporcionado una serie de conclusiones a partir
del andlisis de los resultados alcanzados. Las conclusiones expuestas permiten verificar la
importancia de determinados factores en relacion al impacto emocional que supone el

Sindrome de Rett en el familiar.

6.2.1  Variables del estudio

Los niveles de ansiedad alcanzados han permitido concluir que los familiares que
conviven con una persona con Sindrome de Rett experimentan niveles elevados de ansiedad
en el dia a dia. Estos niveles deben ser considerados como factores de estrés parental debido a
las numerosas exigencias en el cuidado. Junto a las dificultades economicas, la gran
dependencia que supone el cuidado de una persona con Sindrome de Rett, el acceso y la
necesidad de recibir tratamientos, la complejidad para compatibilizar el cuidado con la
responsabilidad laboral o afrontar el dia a dia, suponen una tarea dificil para los cuidadores y
cuidadoras, lo que plantea riesgo de sufrir un trastorno de ansiedad. El reducido nimero de
investigaciones sobre los niveles de ansiedad y Sindrome de Rett, ha llevado a ampliar la
perspectiva de discusion incluyendo investigaciones sobre los niveles de estrés parental.
Considerando el estudio de Byiers et al. (2014), la incidencia de la variable ansiedad y estrés
parental representa una realidad en el impacto del Sindrome de Rett al igual que el presente
estudio. Los resultados aportados por el estudio de Byiers et al., reflejan niveles medios y
altos de estrés representados en mas de la mitad de las muestras. En consecuencia, existen
evidencias cientificas sobre los niveles representativos de estrés y ansiedad en familiares que
conviven con personas con Sindrome de Rett. Ampliando la discusién a estudios relacionados
con otras diversidades funcionales, se ha revisado el estudio de Segui, Ortiz y de Diego

(2008) sobre familiares de personas con autismo. La incidencia de niveles medios-altos de
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estrés o ansiedad suponen una evidencia en familiares relacionados con alteraciones del
desarrollo, como el autismo, Sindrome de Down o Sindrome de Rett (Byiers et al., 2014;

Pérez Cano, 2016).

Un estudio disponible sobre paralisis cerebral e impacto familiar (Andreya y Alves,
2012), mostrd a su vez niveles de ansiedad significativos en aproximadamente la mitad de la
muestra. Esta tendencia en los resultados esta relacionada con las aportaciones del estudio
realizado por Rubio, Gutiérrez y Castellanos en 2015 donde se concluyo que
aproximadamente la mitad de la muestra mostraba indices claros de ansiedad. Asi mismo,
otro estudio llevado a cabo el afio siguiente (Ceja y Castellanos, 2016) presento resultados
similares. En resumen y considerando estos tres estudios, se puede afirmar que existe una
cierta tendencia entre los familiares a presentar niveles de ansiedad significativos en un 40-

49% de las muestras.

Por su parte, la depresion en familiares ha reflejado resultados mas favorables si se
compara con los datos alcanzados con los niveles de ansiedad. La mayoria de los familiares
de personas con Sindrome de Rett muestran niveles bajos de depresidn. Sin embargo, las
familias entrevistadas reflejaron la experiencia que han tenido en relacion a emociones
negativas en determinados momentos de sus vidas, tras la llegada de la patologia. Los
estudios disponibles al respecto son mas reducidos si lo comparamos con los estudios sobre
ansiedad. Uno de los estudios considerados es el de Sarajlija, Djuric y Tepavcevic (2013). En
esta investigacion, los autores concluyeron la inexistencia de niveles bajos de depresion en
aproximadamente la mitad de la muestra, al igual que el presente estudio. Por su parte, la
presente investigacion se aleja de los niveles bajos de depresidn alcanzados en madres de
personas con Sindrome de Rett (Cianfaglione et al., 2015), ya que se reportaron niveles
significativamente inferiores en el estudio britanico. Por lo que podria afirmarse que existen

evidencias de que el impacto del Sindrome de Rett no supone un factor de riesgo en término
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de trastorno depresivo en familiares. Debido a la escasez de estudios, se ampli6 el objeto de
estudio a otros tipos de diversidad funcional distintos del Sindrome de Rett. Segun el estudio
de Salcedo et al. (2012), aproximadamente la mitad de cuidadores o cuidadoras de personas
con diversidad funcional muestran riesgo de sufrir un trastorno depresivo. Los resultados
obtenidos en el presente estudio contradicen en parte a los presentados por Salcedo et al.,
(2012), ya que solo un 22,1% de la muestra presenta niveles altos de depresion. Este dato se
aleja de la representacion de tres de los estudios encontrados sobre depresién y contexto
familiar relacionado con la diversidad funcional (Segui, Ortiz y de Diego, 2008; Rubio,
Gutiérrez y Castellanos, 2015; Buenfil et al., 2016). Asi mismo, los resultados no muestran
concordancia con el estudio de Buenfil et al. (2016), donde los niveles altos de depresion son
inferiores. En resumen, las investigaciones contrastadas aportan diferentes visiones sobre el
impacto de la diversidad funcional en la familia en cuanto a la presencia del trastorno
depresivo. Sin embargo, a pesar de que se han encontrado distintos niveles de depresion, se

ha podido evidenciar la importancia de la variable depresion en estos contextos y situaciones.

En lo que respecta a la capacidad de afrontamiento, se ha concluido que los familiares
muestran graves dificultades para adaptarse (niveles altos de inadaptacion) a situaciones de
cambio en el dia a dia. Abordar los diferentes tratamientos, citas medicas, compatibilidad
laboral, cuidados en el hogar, control de la medicacion o adaptarse a las exigencias del dia a
dia, significan numerosos retos para estos familiares. Por este motivo, es fundamental que se
brinden estrategias de afrontamiento y empoderamiento, recursos y apoyos profesionales para
ayudar a las familias a adaptarse las exigencias diarias que implica el Sindrome de Rett, ya
sean por parte de las asociaciones, Centros de Educacion Especial u Ocupacionales, o por
parte de la administracién pablica. La dificultad de los familiares en relacion a la variable
adaptacion viene apoyada por las conclusiones alcanzadas en otros estudios. El estudio de

Lamb et al. (2016) sobre familias que conviven con una persona con Sindrome de Rett
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estadounidense, constato la correlacion positiva de la variable adaptacion con las variables
autoeficacia parental, métodos de afrontamiento y funcionamiento familiar. Sin embargo, se
reflejaron niveles altos de adaptabilidad en la muestra estadounidense, lejos de los alcanzados
en el presente estudio donde la mayoria de la muestra queda representada en niveles altos de
inadaptabilidad. En todo caso, las diferencias en los resultados deben considerarse con la

debida precaucién debido al tamafio de la muestra, asi como las diferentes escalas empleadas.

Respecto de la relacion de pareja (uno de los items incluidos en la Escala de
Inadaptacion), el estudio de Gerber et al. (2016) llevado a cabo con madres y padres de hijas
con Sindrome de Rett concluia que la relacion de pareja no habia cambiado, frente a una
parte inferior de la muestra que valoraba una mejoria 0 empeoramiento en la relacion tras la
aparicion de la patologia en sus vidas. Sin embargo, en este presente trabajo se obtiene
resultados practicamente opuestos, donde tan solo el 17,1% de los familiares considera que la
relacion no ha cambiado. Desafortunadamente, el item no permite valorar si el cambio ha
sido positivo 0 negativo, por lo que no se puede establecer una conclusion fiable con los
resultados del estudio de Gerber et al. Por su parte, la experiencia familiar en relacion a la
aparicion del Sindrome de Rett en sus vidas y la dificultad para adaptarse a la nueva realidad,
muestra similitud en las entrevistas realizadas en el presente estudio y las conclusiones
alcanzadas en el estudio de Parisi et al. (2006). En este Gltimo estudio, las familias consideran
que tienen dificultades para adaptarse socialmente a nuevos cambios debido a las numerosas

necesidades y dependencia que implica Sindrome de Rett en sus vidas.

Considerando el impacto de otras discapacidades, respecto de la variable inadaptacion
en el contexto familiar, los resultados de tres investigaciones reflejan consonancia con los
niveles de inadaptabilidad alcanzados en el presente estudio. El primer estudio llevado a cabo
por Guzman (2015), concluye que las familias de personas con Sindrome de Down presentan

un perfil de familia cadtica, reflejando asi ciertas dificultades para afrontar cambios o nuevas
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situaciones que afectan al ndcleo familiar (alta inadaptabilidad). Seguidamente, en la
investigacion llevada a cabo en el 2017 (Villarreal y Paz), los resultados reflejan un perfil
promedio de familia cadtica similar a la encontrada en el estudio anterior. Finalmente, el
estudio de Siglienza, Bufiay y Guaman (2017) muestra evidencia de que los niveles de
inadaptabilidad de familiares vinculados a la diversidad funcional son altos. Teniendo en
cuenta las conclusiones de las tres investigaciones y los resultados obtenidos en esta
investigacion, se puede afirmar la presencia de niveles altos de inadaptabilidad en familiares
que conviven con una familiar con diversidad funcional. En resumen, las diferentes
investigaciones que han analizado los niveles de adaptabilidad y contexto familiar en torno a
la diversidad funcional han podido evidenciar las dificultades que muestran los familiares en
relacion a la capacidad de adaptacion o de afrontamiento de nuevas situaciones o cambios del

dia a dia.

La resiliencia ha sido una variable fundamental en el estudio, ya que ha permitido
reconocer las fortalezas presentes en la muestra del estudio. Los familiares que conviven con
el Sindrome de Rett han mostrado ser resilientes en aproximadamente un 50% de los casos,
mostrando la capacidad de superar situaciones de presion, buscando el equilibrio emocional y
control de las situaciones. Asi mismo, las familias han mostrado a través de las entrevistas su
gran capacidad de resiliencia a la hora de afrontar la llegada del Sindrome de Rett en sus
vidas. Esta resiliencia se concentra en los siguientes valores: la sensibilidad hacia lo diferente
o diverso, mayor tolerancia, capacidad de ayuda, ser mejor persona, vivir el presente o
relativizar sobre aspectos poco relevantes. A la hora de contrastar las evidencias encontradas
en el presente estudio, se ha considerado en particular la investigacion de Salazar (2017). Los
resultados aportados por este estudio reflejan que familiares responsables del cuidado de

personas con diversidad funcional (Sindrome Down, autismo, discapacidad intelectual o
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discapacidad auditiva) muestran niveles medio-bajos (aproximadamente el 67%) de

resiliencia, al contrario que el presente estudio.

A su vez, se ha analizado la relacion entre estas cuatro variables: ansiedad, depresion,
adaptacion y resiliencia, obteniendo las siguientes conclusiones. Aquellos familiares con
mayor nivel de ansiedad tienden a ser mas depresivos, y presentan mayor dificultad para
afrontar nuevas situaciones (niveles altos de inadaptacion). Por su parte, los familiares mas
resilientes muestran niveles mas bajos de depresion (correlacidn negativa y significativa).
Estos resultados muestran evidencia acerca de la necesidad de crecer en factores de
proteccion, como la resiliencia, para afrontar las posibles emociones negativas, asi como los
desafios y cambios que el Sindrome de Rett y la diversidad funcional en general puede

presentar en el dia a dia.

6.2.2  Perfil de la persona con Sindrome de Rett

Otra de las grandes aportaciones del estudio ha sido la recopilacién de informacion
sobre el perfil de la persona con Sindrome de Rett a traves de las respuestas de sus familiares
(edad, servicio al que acude, terapias que recibe, profesionales implicados, edad de
diagnostico, etc.). En general, las personas con Sindrome de Rett del estudio presentan un
amplio rango de edad (desde menos de 1 afios hasta 47 afios), reflejando datos
esperanzadores sobre su esperanza de vida. Ademas, la edad de la persona con Sindrome de
Rett parece actuar como un buen predictor de los niveles de inadaptacion de sus familiares.
Un ejemplo de ello, es que a menor edad de la persona con Sindrome de Rett mayor es el
nivel de inadaptacién del familiar. Sin embargo, los niveles de ansiedad, depresion,
inadaptacion y resiliencia, no muestran variabilidad significativa en funcion de la edad de la
persona con Sindrome de Rett. A la hora de contrastar las evidencias sobre la relacion de las

caracteristicas de la persona con Sindrome de Rett y el impacto emocional, se considera el
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estudio de Perry, Sarlo y Factor (1992). Los resultados aportados por la presente
investigacion muestran consonancia respecto al estudio de 1992 en la inexistencia de
diferencias significativas entre la ansiedad o estrés parental en funcion de la edad de la
persona con Sindrome de Rett. Una persona afectada joven frente a una adulta no genera

diferencias significativas en el impacto familiar en funcion de los niveles de ansiedad.

En relacion a la edad del diagnostico, el presente trabajo ha reflejado una media de
edad de diagnostico (5 afios) proxima a las de otros estudios (4 afios) (Cianfaglione et al.,
2015; Lamb et al., 2016; Lane et al., 2017; Palacios et al., 2018). La mitad de las personas
afectadas lo recibi6 entre los 2-3 afios. Sin embargo, una parte significativa de la muestra
(24,4%) no ha podido acceder al Servicio de Atencion Temprana al recibir un diagndstico
tardio. La atencion precoz que ofrecen las administraciones a través de dicho servicio, es
fundamental para mejorar la calidad de vida del menor afectado (actuando a nivel
preventivo), asi como la de su entorno. Siguiendo la linea de la Atencion Temprana, los
familiares de personas con Sindrome de Rett entre 0-6 afios han mostrado niveles bajos de
depresion, niveles altos de inadaptacion y niveles medios de ansiedad y resiliencia, lo que
implicaria la necesidad de ofrecer apoyo a las familias que acaban de recibir el diagnostico,

tal como ofrece el Modelo Centrado en la Familia.

Las terapias a las que acuden habitualmente las personas afectadas han incluido
nuevos tratamientos como son la musicoterapia e hipoterapia. Las terapias tradicionales,
como fisioterapia o logopedia, siguen siendo muy solicitadas. La gran representacion de las
terapias y la frecuencia con la que acuden refleja la prioridad que dan los familiares a recibir
apoyos y compartir con los profesionales el afrontamiento de esta nueva realidad. Otro
aspecto destacado, es el gasto que las terapias suponen, aspecto que junto a las dificultades
econdmicas, la adaptacion y acceso a recursos en el dia a dia, quedan reflejados

significativamente en el alto nimero de familiares que acceden a ayudas o prestaciones
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publicas. Sin embargo, estas ayudas no dan respuesta en su totalidad a las necesidades
familiares a nivel econdmico para solventar los gastos mensuales y, consecuentemente
plantean un serio problema para familias que no cuentan con recursos econémicos
suficientes, como se ha podido evidenciar en los testimonios familiares. Ademas, las graves
alteraciones del desarrollo de personas con Sindrome de Rett implican la escolarizacion en
centros especiales (reflejada en mas de la mitad de la muestra), donde se cuente con recursos
accesibles y adaptados, profesionales especializados, y que incluyan terapias como logopedia,

musicoterapia o fisioterapia.

6.2.3 Perfil del familiar

Por su parte, los familiares otorgan gran importancia y significado al papel de las
asociaciones cuando afrontaron la nueva realidad en torno al Sindrome de Rett. El contacto
con otras familias, informacion, apoyo, asesoramiento 0 acceso a diferentes terapias, son
algunos de los recursos que ofrecen las asociaciones. Sin embargo, la dispersidn geografica
del Sindrome de Rett en nuestro pais es una realidad que lleva en algunos casos a plantear

dificultades en la coordinacidn y acceso a recursos, asi como el encuentro entre familias.

Profundizando sobre el perfil del familiar, se han analizado los siguientes factores:
sexo, edad, parentesco o carga en el cuidado, y su relacion con el impacto emocional del
Sindrome de Rett en sus vidas. Estos factores constituyen elementos predictores del impacto,
traducido en niveles de ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia, como se ha mostrado

lineas atras.

En relacion al sexo del familiar, la muestra participante engloba padres y madres con
hijas e hijos con Sindrome de Rett. En estudios previos realizados sobre Sindrome de Rett y
familia, el perfil masculino apenas estaba representado debido a la poca participacién, lo que

llevaba en algunos casos a descartar su representacion (Laurvick et al., 2006; Sarajlija, Djuric
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y Tepavcevic, 2013; Cianfaglione et al., 2015; Lamb et al., 2016). En el presente estudio, se
muestra evidencia acerca de la existencia de diferencias significativas en relacion a los
niveles de ansiedad e inadaptacion, por lo que constituye un buen predictor del impacto
emocional. Las mujeres familiares han mostrado niveles menos favorables en todas las
variables en comparacién con la muestra masculina, reflejando consonancia con algunos
estudios (Perry, Sarlo y Factor, 1992; Pérez Cano, 2016; Salazar, 2017). Respecto a las
investigaciones disponibles, el estudio de Perry, Sarlo y Factor (1992) no muestra
consonancia con las conclusiones alcanzadas en este estudio, ya que no se encuentran
diferencias significativas respecto de los niveles de ansiedad en funcién del sexo. Sin
embargo, en ambos estudios se han alcanzado niveles superiores de ansiedad o estrés en la
muestra femenina respecto a la masculina. Por otra parte, el estudio de Pérez Cano (2016)
sobre Sindrome de Down y familia, demostré niveles de ansiedad moderados-severos en una
minoria de los padres, frente a mas de la mitad de las madres, existiendo diferencias
significativas entre ambos grupos. Estos datos coinciden con los alcanzados en familiares
Rett, obteniendo diferencias significativas en varios estudios (Segui, Ortiz y de Diego, 2008;

Byiers et al., 2014).

Respecto de la relacion entre las variables sexo y depresion, los estudios de Andreva y
Alves (2012) y Ceja y Castellanos (2016) no muestran concordancia con la presente
investigacion a la hora de considerar la diferencia en los niveles de depresion en funcion al
sexo. En el presente estudio, los niveles de depresion han sido superiores en la muestra
femenina frente a la masculina, al contrario que en el estudio de Ceja y Castellanos, donde la
muestra masculina alcanzé niveles de depresion superiores frente a la muestra femenina, sin
ser significativos. A su vez, el sexo influye en los niveles obtenidos en la variables
resiliencia, donde se alcanzan niveles mas favorables en el sexo masculino. Sin embargo,

estos resultados parecen contradecir los obtenidos por Ponce y Torrecillas (2014). Al
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contrario que el presente estudio, se alcanzaron mayores niveles de resiliencia en el sexo
femenino frente al masculino y sin alcanzar correlaciones significativas. Sin embargo, afios
mas tarde, Salazar (2017) obtuvo resultados similares a los del presente estudio, al mostrar

niveles de resiliencia superiores en la muestra masculina frente a la femenina.

En cuanto a la edad de los familiares, se ha obtenido una gran variabilidad de hogares
y diferencias en el impacto emocional. En hogares cuyos progenitores son mas mayores (60-
80 afios) se han alcanzado niveles més favorables de ansiedad, depresion y resiliencia. Es
decir, los familiares mas jovenes muestran un mayor impacto emocional reflejado en niveles
de ansiedad y depresion superiores que podrian poner en riesgo la estabilidad del sistema
familiar. Por ello, parece poder afirmarse que la edad del familiar supone un predictor de los
niveles de depresion e inadaptacion. Estos resultados coinciden en su mayoria con la
investigacion llevada a cabo con las familias espafiolas que conviven con una persona con
diversidad funciona (Ponce y Torrecillas, 2014). Sin embargo, no existe concordancia en los
niveles de resiliencia alcanzados en el presente estudio en funcion a algunas variables
independientes: edad y sexo. Los niveles de resiliencia en el estudio de Ponce y Torrecillas
fueron mayores en familiares mas jovenes, al contrario que ocurre con los datos alcanzados
en familiares relacionados con el Sindrome de Rett. Finalmente, el presente estudio
contradice al estudio de Guerrero et al., (2018) donde fueron los familiares mas jovenes (25-

45 afios de edad) los que obtuvieron mayores niveles de resiliencia.

Los resultados obtenidos en relacion a la dedicacion en el cuidado reflejan
informacion muy reveladora sobre la carga en el cuidado de una persona con Sindrome de
Rett. Como se ha presentado lineas atras, los familiares precisan entre 10-15 horas para el
cuidado del familiar, llegando a estar a veces disponibles las 24 horas al dia. Tras el analisis
de los resultados, se concluye que la carga en el cuidado supone un predictor del impacto

emocional manifestado en los niveles de ansiedad e inadaptacion.
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En cuanto al perfil de hermanas en relacion al Sindrome de Rett, se han obtenido las
siguientes conclusiones confrontadas con el Gnico estudio existente relacionado con el
Sindrome de Rett y rol de hermanos (Cianfaglione et al., 2015). Este perfil ha aportado
evidencias en el presente estudio, sobre la carga en el cuidado de su familiar respecto al
namero de horas que dedican diariamente a dicha tarea, asi como al impacto emocional que
implica el Sindrome en sus vidas. Los niveles medio-altos de ansiedad y medios de depresion
alcanzados por este perfil, son significativos y podrian ser considerados como parte de la
terapia familiar. Acerca de los niveles de inadaptacion, estos han sido méas favorables en
comparacion con el resto de participantes, pero los niveles de resiliencia indican que las
hermanas de personas con Sindrome de Rett muestran una capacidad mas baja que sus padres
0 madres para afrontar y asumir la realidad propia del Sindrome en sus vidas. Las entrevistas
familiares han permitido conocer en profundidad la experiencia de una hermana, reflejando la
gran responsabilidad que supone para los hermanos esta nueva situacion. A su vez, las
familias entrevistadas ofrecen una serie de valores a los hermanos y hermanas que conviven
con una persona con Sindrome de Rett, relacionados con sensibilidad y normalizacion de la

diversidad.

6.2.4  Redes de apoyo

En referencia a las redes de apoyo con las que cuenta la familia, ya sean de familiares
0 amistades (apoyo social), como de profesionales (apoyo psicoldgico), han brindado
informacion significativa en torno al contexto familiar y el Sindrome de Rett. El apoyo social
esta presente en la mayoria de los familiares, y el apoyo psicoldgico es un recurso menos
representativo en la muestra del estudio. En relacion a este ultimo, muchos familiares no
acceden a él posiblemente debido a las numerosas dificultades econdémicas o por la falta de
tiempo debido a las necesidades de cuidado. Tanto en la muestra general como reducida, la

representacion de familias que cuentan con este apoyo ha sido baja. Pese a ello, las familias
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entrevistadas otorgan gran importancia al apoyo psicoldgico a la hora de abordar la nueva
situacion y proceso de diagndstico. Considerando las redes de apoyo y las variables del
estudio, se ha concluido que estas han ofrecido una informacion muy enriquecedora a la
investigacion a través de la interpretacion de los resultados. Por su parte, el apoyo social ha
sido un buen predictor de valores mas favorables en todas las variables del estudio. Asi
mismo, ha demostrado ser un buen regulador de los niveles de depresién, inadaptaciéon y
resiliencia cuando existe 0 no apoyo psicoldgico o social. Los familiares que cuentan con
apoyo social pero no psicolégico han mostrado ser mas resilientes, menos depresivos, y con
mayor nivel de ansiedad. A su vez, familiares con mayor capacidad de afrontamiento (menor
nivel de inadaptacidn) son aquellas que recurren a redes de apoyo social y psicolégico. Por su
parte, aquellos familiares con mayor nivel de ansiedad, mas depresivos y menos resilientes,
recurren a apoyo psicolégico y no consideran contar con apoyo de su entorno. Por ello,
ambas redes de apoyo (familiares y amistades) pueden ser fundamentales para garantizar que
los familiares afronten la realidad del Sindrome de Rett con un equilibrio emocional
adecuado, traducido en valores mas favorables de ansiedad, depresion, inadaptacion y
resiliencia. En relacién al apoyo psicoldgico, familiares que reconocen recibir o haber
recibido tratamiento psicologico han alcanzado resultados menos favorables en las variables.
Esta realidad encuentra explicacion en que la percepcion de los cuidadores y cuidadoras de
altos de niveles de ansiedad y depresion que les lleva a demandar dicho tratamiento. A su

vez, se ha verificado la buena complementariedad del apoyo psicologico con el apoyo social.

Discutiendo sobre las redes de apoyo, los resultados obtenidos en el presente estudio
apoyan a los alcanzados por Pozo, Sarria y Méndez (2006), donde demostraron que el grado
de apoyo a las familias determina diferentes niveles de estrés en el contexto de la diversidad
funcional. En la misma linea, la investigacion de Bayrakli y Kaner en el 2012 mostr6 que la

calidad y cantidad de apoyo social influye en los niveles de resiliencia de las familias. Por
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ultimo, el presente estudio refleja consonancia con las conclusiones del estudio realizado
sobre familias serbias que conviven con personas con Sindrome de Rett, a la hora de verificar
la relacion significativa entre el funcionamiento social de la familia y los niveles de depresion

(Sarajlija, Djuric y Tepavcevic, 2013).

Por Gltimo, algunos estudios demuestran la importancia que otorga la familia al apoyo
social pese a no ser correlacionado con otras variables. En el estudio de Lamb et al., (2016) se
incluye un item vinculado con la busqueda de apoyo del entorno en uno de los instrumentos
de recogida de informacion sobre los niveles de adaptacion (Psychological Adaptation Scale).
Asi mismo, Epstein et al. (2015) y Lane et al. (2017) consideran el apoyo social como un
dominio importante en la calidad de vida. Por ello, los estudios presentados en este apartado,
muestran el peso que ejercen las redes de apoyo social en familiares que conviven con la

diversidad funcional.

A modo de resumen, la investigacion ha podido concluir que la edad y sexo del
familiar, las redes de apoyo, la edad de la persona afectada y la carga en el nimero de horas
dedicadas al cuidado, actian como predictores del impacto emocional traducido en diferentes

niveles de ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia.
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CAPITULO VII. LIMITACIONES DEL ESTUDO Y LINEAS DE
INVESTIGACION FUTURAS
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7.1 Limitaciones del estudio

Al igual que otras investigaciones, las siguientes limitaciones deben ser consideradas
a la hora de interpretar los resultados del estudio:
o El escaso nimero de investigaciones precedentes acerca del Sindrome de Rett
y su impacto en el ambito familiar ha dificultado la adecuada comparacién de los
resultados obtenidos. Por ello, se ha recurrido a la busqueda de informacion sobre el
impacto de la discapacidad o diversidad funcional en general en la familia (Capitulo
I11). Este hecho ha permitido que se plantee una investigacion pionera en Espafia
sobre el Sindrome de Rett y el contexto familiar, mostrandose como un foco de interés
en Congresos Nacionales a través de las ponencias realizadas, o por parte de la
Asociacion Espafiola del Sindrome de Rett.
o La dispersion geografica de la muestra y en numerosas ocasiones la falta de
delegaciones, ha dificultado que la muestra haya sido mayor. Sin embargo, el
convenio con la Asociacion Espafiola del Sindrome de Rett y el contacto con
diferentes asociaciones y delegaciones, ha permitido alcanzar una muestra
significativa respecto a la poblacion objeto de estudio. Se considera que
aproximadamente puede haber 300 personas con Sindrome de Rett diagnosticadas en
Espafia. Este Gltimo aspecto, ha sido otra de las limitaciones del estudio, puesto que
no se conoce con certeza el nimero exacto de personas con Sindrome de Rett debido a
la falta de estudios o registros rigurosos.
o La necesidad de reducir el cuestionario para facilitar la participacion de los
familiares ha obligado a limitar el nimero de variables que se habian planteado
inicialmente. En muchas investigaciones, la longitud del cuestionario o escala puede

provocar un rechazo en la participacién del estudio.
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o Otra de las limitaciones ha sido la imposibilidad de realizar una intervencion
psicoldgica con los familiares, con el fin de analizar la modificacion o no de las
variables del estudio después del tratamiento o terapia. En este sentido, el no haber
podido valorar si el apoyo psicolégico al que acuden se debe o no al impacto del
Sindrome de Rett en el familiar limita la interpretacion de algunos de los resultados.
o La falta de interés por las investigaciones en el &ambito social y en concreto en
entornos familiares, ha limitado la difusion del cuestionario a través de paginas
oficiales de entidades publicas. En muchas ocasiones, las investigaciones clinicas
reciben mayor interés por parte de entidades publicas que aquellas procedentes del
ambito educativo o social.

o Por ultimo, no se ha podido realizar un analisis multinivel teniendo en cuenta
el tamafio de la muestra, limitando asi los tipos de analisis realizados y la obtencion
de resultados holisticos incluyendo todas las variables del estudio con sus diferentes
niveles.

En definitiva, las diferentes limitaciones del estudio han permitido a su vez superar

algunas dificultades y sobre todo plantear nuevas investigaciones para la mejora del estudio.

7.2 Lineas de investigacion futura

Las nuevas aportaciones que se presentan en este trabajo ofrecen perspectivas de
futuro para seguir ampliando el conocimiento acerca del impacto de enfermedades raras en el
ambito familiar. El Sindrome de Rett fue seleccionado debido a las necesidades de
dependencia que genera el sujeto en los cuidadores y cuidadoras, y el posible impacto debido
a la aparicion de sintomas en el desarrollo, asi como regresiones. Con todo ello, seria

necesario conocer las necesidades del contexto familiar y el impacto que otras enfermedades
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raras, como por ejemplo el Sindrome de West, pueden provocar ya que plantea una

sintomatologia y necesidades parecias a las del Sindrome de Rett.

En relacion al contexto geografico, seria muy enriquecedor ampliar el estudio a nivel
internacional a través de asociaciones fuera de Espafia y comparar las dindmicas familiares,
asi como su capacidad de afrontamiento frente al diagndstico del Sindrome de Rett y en

general de una enfermedad rara.

Otra linea de investigacién que aportaria mucha luz en cuanto a la intervencién es el
analisis del comportamiento de las principales variables del estudio antes y después del
tratamiento psicologico, con el fin de conocer su efectividad en cuanto a la disminucién de
los niveles de ansiedad y depresion, y el aumento de niveles de adaptacion y resiliencia. En la
misma linea de intervencidn, seria interesante conocer si la puesta en marcha de actividades

en la familia (red de apoyo) modifica los niveles en dichas variables.

Asi mismo, la variable sexo ha permitido plantear conclusiones y discusiones muy
enriquecedoras en relacion a su implicacion en el impacto del Sindrome de Rett. En
consecuencia, se plantea la posibilidad de seguir profundizando sobre la variable sexo como
predictor. Un ejemplo de ello seria a la hora de conocer si la carga en el cuidado es mayor en
un sexo que en el otro, lo que explicaria que se haya alcanzado un mayor impacto emocional

en la muestra femenina del presente estudio.

Como se ha mencionado a lo largo de este trabajo, la figura de los hermanos y
hermanas es de vital importancia en el desarrollo de familiares con diversidad funcional y
apenas son considerados como parte de la terapia 0 como objeto de estudio. Por ello, seria
interesante incorporarlos desde una doble vertiente: estudiar el impacto que produce en ellos
la presencia de un familiar con Sindrome de Rett, y estudiar el rol de los hermanos como

factor resiliente en la dindmica familiar.
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Finalmente, el interés que han mostrado los familiares por participar en el estudio,
reflejado en la muestra alcanzada (222 familiares), abre la posibilidad de ampliar el nimero
de variables del estudio y la realizacion de nuevas entrevistas personales donde los familiares

encuentren un tiempo y espacio para manifestar su experiencia con el Sindrome de Rett.
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ANEXO I: Convenio con la AESR

UNIVERSIDAD
COMPLUTENSE
VATRID

COLABORACION CON LA ASOCIACION ESPANOLA DEL SINDROME DE RETT PARA LA TESIS DE
NURIA GALAN GONZALEZ

El objetivo de este documento es refiejar y establecer la colaboraclén entre la
Asgciacion Espaniola del Sindrome de Rett y |a doctoranda Nuria Galan Gonzdlez pars ¢
desarrofio de la investigacion que est realizando en la Facultad de Educacidn de la
Universidad Complutense de Madrid a titulo de: Andlisis del entorno familiar en el Sindrome
de Rett: Ansiedad, Depresion, Adaptacidn y Resiliencia,

El prepdsite de dicha colaboracién, consista en of intercambio de informacidn entre
ambas partes, de cara a que la investigacion propuesta esté contextualizada y constituica por
Informacién relevante y actual. Asl mismo, se plantea la posibilidad de acceder o proporcionar
el maximo nimero de participantes para hacerles entrega un sendillo cuestionario con el cual
obtener informacidn especifica. E<té infarmadién serd tratada de manera confidencial y tiene
¢l propdsito de analizar y reflejar las necesidades de las familias entome al Sindrome de Rett.

En todo momente fa Aseciacién Espafiola de Sindrome de Rett podrd conceer el
desarrollo y estado de la investigacion o acoeder a documentos que acrediten la ofidalidad de
13 Tesls por parte de |z Universidad Complutense de Madrid.

En Madrid 3 fecha de 11 de Julio de 2018

Firma de ambas partes

Asociacion Espafiola del Doctoranda Nuria Galdn Directora de |a Investigacidn,
Sindrome de Rett Gonrdler Mdnica Fontana Abad

FONTANA' fimads
ABAD r‘%’mmnmp:
MONICA - woeaca-omi
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DNI ; '&mw.n

05413944 14319 42w
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ANEXO I1: Cuestionario administrado a la muestra general

INSTRUCCIONES [Codigo | [ |

El presente cuestionario tiene por objeto recoger
informacidn relacionada con las necesidades que tienen familias que conviven con personas
con Sindrome de Rett en Espafia. En la primera parte se recoge informacion
sociodemografica, y la segunda parte se refiere a aspectos psicoldgicos. El tiempo estimado
para rellenar el cuestionario es de 15 minutos. Se trata de preguntas sencillas, donde no
existen respuestas correctas o incorrectas. El Gnico valor es conocer tu opinién. Toda la
informacion recogida en el documento es de caracter andnimo. Enviar cuestionario a la

direccion: familiarett@gmail.com

Marca con una X el consentimiento

Comprendo que mi participacion es voluntaria y que los datos se trataran de
manera confidencial

1.- ¢ Qué edad tienes? Marca con una X una de las siguientes opciones.

Entre 20-30 afios Entre 50-60 afios

Entre 30-40 afios Otros:

Entre 40-50 afios

2.- Sexo

| Hombre | | | Mujer

3.-Provincia en la que resides

4.- ¢ Qué parentesco o relacion tienes con la persona cuidada? Soy su...

Madre | | Otros:

Padre

5.- ¢Qué nivel de estudios has alcanzado?

Sin estudios Bachillerato
Estudios Primarios Estudios superiores
Estudios Secundarios Otros:

6.- ¢ Cudl es tu actividad profesional en la actualidad? Marca con una X una o varias de
las siguientes opciones.

Trabajo a tiempo completo Parado, habiendo trabajado antes
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Trabajo a tiempo parcial Parado, en busca del primer empleo
Trabajo a tiempo completo por Trabajo en tareas del hogar
temporadas exclusivamente

Trabajo a tiempo parcial por Estudiante

temporadas

Jubilada/o o Pensionista Otro:

7.- Ademés de con tu hija/o ¢con quién vives en la actualidad? Marca con una X tantas
casillas como te correspondan.

Pareja

Hijas/os mayores de 18 afios NUmero:

Hijas/os menores de 18 afios NUmero:

Otras personas NUmero y relacion:
8.- Fecha de nacimiento de tu hija/o: DD/MM/AA
9.- ¢Con qué edad fue diagnosticada/o? Afos: meses:

10.- ¢ A qué servicio acude tu hija/o?

Centro de Educacién Infantil
Centro de Educacion Primaria
Centro de Educacion Especial
Centro Ocupacional

Centro de estancia diurna
Ninguno

Otros:

11.- ¢ Cuantas horas dedicas al dia a atender a tu hija/o?

Entre 0-5 horas Entre 10-15 horas
Entre 5-10 horas Otros:

12.- ¢ Recibes ayuda por parte de algun familiar y/o amiga/o para cuidar a tu hija/o?

- | | No | | | No sabe/ No contesta

13.- ¢ Estas inscrita/o en alguna Asociacién o Fundacion?

- | | No | | | No sabe/ No contesta
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14.- En caso afirmativo, ¢ En qué Asociacion o Fundacion?

Asociacion Espafiola Sindrome Asociacion Catalana
de Rett Sindrome de Rett
Sense Barreres Otros:

15.- ¢ Has recibido y/o recibes apoyo psicoldgico?

- ] ] No ] | \ No sabe/ No contesta

16.- En caso afirmativo, ¢por parte de qué profesional?

Psicologa/o Pedagoga/o
Trabajador/a social Otros:
Psiquiatra

17.- ¢ Recibe tu hija/o algun tipo de tratamiento terapéutico?

- ] ] No ] | \ No sabe/ No contesta

18.- En caso afirmativo, ¢Por parte de qué profesional?

Estimulador/ a Fisioterapeuta
Psicologa/o Pedagoga/o
Trabajador/a social Logopeda
Neuro6logo Otros:

19.- ¢ Cada cuanto tiempo?

Diariamente Mensualmente
Semanalmente Otros:
Quincenalmente

20.- ¢Recibes alguna prestacion econdmica a consecuencia de las necesidades que
presenta tu hija/o?

- | | No | | | No sabe/ No contesta

21.- En caso afirmativo, ¢Qué tipo de ayuda? Marca con una X tantas casillas como te
correspondan.

Ayuda a la dependencia
Beca del Ministerio de Educacion para alumnas/os con necesidades especificas
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Otros:

SECCION A
Este cuestionario ha sido disefiado para ayudarnos a saber como te sientes. Lee cada

frase y marca con una X la respuesta que mas se ajusta a como te sentiste durante la
ULTIMA SEMANA. No pienses mucho las respuestas. Lo mas seguro es que si respondes
deprisa la respuesta podré reflejar mejor como te sentias durante la semana pasada.

1. Me siento tenso/a o molesto/a:
Todos los dias
Muchas veces

A veces

Nunca

2. Tengo una gran sensacion de miedo, como si algo horrible me fuera a suceder:

Totalmente, y es muy fuerte
Si, pero no es muy fuerte

Un poco, pero no me preocupa
Nada

3. Tengo la cabeza llena de preocupaciones:

La mayoria de las veces

Con frecuencia

A veces, aunque no muy a menudo
So6lo en ocasiones

4. Puedo estar sentado/a tranquilamente y sentirme relajado/a:
Nunca

Rara vez

Por lo general
Siempre

5. Tengo una sensacién de miedo, como de “aleteo” en el estbmago:
Muy a menudo

Con frecuencia

En ciertas ocasiones
Nunca

6. Me siento inquieto/a, como si estuviera continuamente en movimiento:
Mucho
Bastante
No mucho




ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT

| Nada

7. Me asaltan sentimientos repentinos de pénico:

Muy frecuentemente

Bastante a menudo

No muy a menudo

Nada

SECCION B

1. Sigo disfrutando de las cosas como siempre:

Nunca

De vez en cuando

Gran parte del dia

Casi todo el dia

2. Soy capaz de reir y ver el lado gracioso de las cosas:

Actualmente en absoluto

Actualmente mucho menos

Actualmente algo menos

Igual que siempre

3. Me siento alegre:

4. M

D

5. He

Nunca

Muy pocas veces

En algunas ocasiones

Gran parte del dia

siento lento/a y torpe:

Gran parte del dia

A menudo

A veces

Nunca

perdido

el interés por mi aspecto personal:

Completamente

No me cuido como deberia de hacerlo

Es posible que no me cuide como debiera

Me cuido como siempre lo he hecho

6. Espero las cosas con ilusion:

En absoluto

Mucho menos que antes

Algo menos que antes

Como siempre

433
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7. Soy capaz de disfrutar con un buen libro o con un buen programa de radio o
television:

Casi nunca
Pocas veces
Algunas veces
A menudo

SECCION C

Marca con una X la casilla superior al nimero que mejor describa su situacion actual
acerca de los aspectos de la vida cotidiana que se sefialan a continuacion.
Trabajo y/o Estudios

A causa de mis problemas actuales, mi funcionamiento en el trabajo y/o en los estudios se ha
visto afectado:

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo

Vida social

A causa de mis problemas actuales, mi vida social habitual (relaciones de amistad con otras
personas) se ha visto afectada:

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo

Tiempo libre

A causa de mis problemas actuales, mis actividades habituales en los ratos libres (salidas,
cenas, excursiones, viajes, practica deportiva, etc.) se han visto afectadas:

| | | | | | |

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo

Relacion de pareja

A causa de mis problemas actuales, mi relacion de pareja (o la posibilidad de encontrarla) se
ha visto afectada:

| | | | | | |

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo

Vida familiar
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A causa de mis problemas actuales, mi relacion familiar en general se ha visto afectada:

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo

Escala global

A causa de mis problemas actuales, mi vida normal en general se ha visto afectada:

| | | | | | |

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo
SECCION D

Marca con una X la respuesta que mas se corresponda con cada una de las 25
afirmaciones.

0 en absoluto, 1 rara vez, 2 a veces, 3 a menudo, 4 casisiempre |0 |12 |3 |4

2. Soy capaz de adaptarme a los cambios

3. Tengo personas en las que puedo confiar y con las que me
siento seguro

4. Algunas veces dejo que el destino o dios me ayude

Puedo resolver cualquier acontecimiento que se me presente

6. Los éxitos pasados me ayudan a afrontar nuevos desafios con
confianza

7. Veo el lado divertido de las cosas

8. Afrontar el estrés me fortalece

9. Tiendo arecuperarme de las enfermedades o de las
dificultades

10. Pienso que las cosas ocurren por alguna razon

11. Me esfuerzo al méximo en cada ocasion

12. Puedo conseguir mis metas

13. Cuando parece que irremediablemente algo no tiene solucion,
no abandono

14. Sé donde acudir cuando necesito ayuda

15. Bajo presion me concentro y pienso claramente

16. Prefiero tomar la iniciativa cuando hay que resolver un
problema

17. No me desanimo facilmente por el fracaso

18. Pienso que soy una persona fuerte

19. Tomo decisiones dificiles o impopulares

20. Puedo manejar sentimientos desagradables

21. Sigo los presentimientos que tengo

o
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22. Tengo muy claro por donde quiero ir en mi vida
23. Siento que controlo mi vida

24. Me gustan los desafios

25. Trabajo para conseguir mis metas

26. Me siento orgulloso/a de mis logros

i GRACIAS!



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT

437

ANEXO I11: Cuestionario administrado a la muestra reducida (incluye FACES

1N

INSTRUCCIONES

| Codigo | |

El presente cuestionario tiene por objeto recoger informacion relacionada con las necesidades

que tienen familias que conviven con personas con Sindrome de Rett en Espafia. En la primera parte

se recoge informacion sociodemografica, y la segunda parte se refiere a aspectos psicologicos. El

tiempo estimado para rellenar el cuestionario es de 15 minutos. Se trata de preguntas sencillas, donde

no existen respuestas correctas o incorrectas. El Gnico valor es conocer tu opinion. Toda la

informacion recogida en el documento es de caracter anénimo.

Marca con una X el consentimiento

confidencial

Comprendo que mi participacion es voluntaria y que los datos se trataran de manera

1.- ¢ Qué edad tienes? Marca con una X una de las siguientes opciones.

Entre 20-30 afios

Entre 30-40 afios

Entre 40-50 afios

2.- Sexo

| Hombre |

3.-Provincia en la que resides

Entre 50-60 afios

Otros:

| Mujer

4.- ¢ Qué parentesco o relacién tienes con la persona cuidada? Soy su...

Madre

Padre

5.- ¢ Qué nivel de estudios has alcanzado?

Sin estudios
Estudios Primarios

Estudios Secundarios

Otros:

Bachillerato

Estudios superiores

Otros:

6.- ¢Cual es tu actividad profesional en la actualidad? Marca con una X una o varias de las

siguientes opciones.

Trabajo a tiempo completo

Trabajo a tiempo parcial

Parado, habiendo trabajado antes

Trabajo a tiempo completo por
temporadas

Parado, en busca del primer empleo

Trabajo en tareas  del
exclusivamente

hogar
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Trabajo a tiempo parcial por Estudiante
temporadas
Jubilada/o o Pensionista Otro:

7.- Ademas de con tu hija ¢con quién vives en la actualidad? Marca con una X tantas casillas
como te correspondan.

Pareja

Hijas/os mayores de 18 afios NUmero:

Hijas/os menores de 18 afios NUmero:

Otras personas NUmero y relacion:
8.- Fecha de nacimiento de tu hija: DD/MM/AA
9.- ¢Con qué edad fue diagnosticada? Afos: meses:

10.- ¢ A qué servicio acude su hija?

Centro de Educacion Infantil
Centro de Educacién Primaria
Centro de Educacion Especial
Centro Ocupacional

Centro de estancia diurna
Ninguno

Otros:

11.- ¢ Cuantas horas dedicas al dia a atender a tu hija?

Entre 0-5 horas Entre 10-15 horas
Entre 5-10 horas Otros:

12.- ¢ Recibes ayuda por parte de algun familiar y/o amiga/o para cuidar a tu hija?

- | | No | | | No sabe/ No contesta

13.- ¢ Estés inscrita/o en alguna Asociacion o Fundacion?

- | | No | | | No sabe/ No contesta

14.- En caso afirmativo, ¢En qué Asociacion o Fundacion?

Asociacion Espafiola Sindrome de Asociacion Catalana
Rett Sindrome de Rett
Sense Barreres Otros:

15.- ¢Has recibido y/o recibes apoyo psicologico?
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- \ \ No \ | \ No sabe/ No contesta \

16.- En caso afirmativo, ¢por parte de qué profesional?

Psicologa/o Pedagoga/o
Trabajador/a social Otros:
Psiquiatra

17.- ¢Recibe tu hija algun tipo de tratamiento terapéutico?

- ] ] No ] | \ No sabe/ No contesta

18.- En caso afirmativo, ¢Por parte de qué profesional?

Estimulador/ a Fisioterapeuta
Psicologa/o Pedagoga/o
Trabajador/a social Logopeda
Neurologo Otros:

19.- ;Cada cuanto tiempo?
Diariamente Mensualmente
Semanalmente Otros:
Quincenalmente

20.- ¢Recibes alguna prestacion econdmica a consecuencia de las necesidades que presenta tu
hija?

- \ \ No \ | \ No sabe/ No contesta

21.- En caso afirmativo, ¢(Qué tipo de ayuda? Marca con una X tantas casillas como te
correspondan.

Ayuda a la dependencia
Beca del Ministerio de Educacidn para alumnas/os con necesidades especificas
Otros:

SECCION A

Marca con una X la casilla superior al nimero que mejor describa su situacién actual acerca
de los aspectos de la vida cotidiana que se sefialan a continuacién.

Trabajo y/o Estudios

A causa de mis problemas actuales, mi funcionamiento en el trabajo y/o en los estudios se ha visto
afectado:

| | | | | | |

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo
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Vida social

A causa de mis problemas actuales, mi vida social habitual (relaciones de amistad con otras personas)
se ha visto afectada:

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo

Tiempo libre

A causa de mis problemas actuales, mis actividades habituales en los ratos libres (salidas, cenas,
excursiones, viajes, practica deportiva, etc.) se han visto afectadas:

| | | | | | |

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo

Relacion de pareja

A causa de mis problemas actuales, mi relacion de pareja (o la posibilidad de encontrarla) se ha visto
afectada:

| | | | | | |

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo

Vida familiar

A causa de mis problemas actuales, mi relacién familiar en general se ha visto afectada:

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo

Escala global

A causa de mis problemas actuales, mi vida normal en general se ha visto afectada:

| | | | | | |

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo
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A continuacion usted deberd seleccionar una de las opciones que se le presentardn a
continuacion. Debera marcar con una X la opcidn que mas se acerque a su respuesta.

Casi Casi
De vez .
o Nunca A | Muchas | Siempre
N Pregunta en
0 veces | Veces 0
cuando .
Nunca Siempre
1 Los miembros de nuestra familia se dan apoyo
entre si.
En nuestra familia se toman en cuenta las
2 |sugerencias de los hijos para resolver los
problemas.
3 Aceptamos las amistades de los demas
miembros de la familia.
4 Los hijos pueden opinar en cuanto a su
disciplina.
5 Nos gusta convivir solamente con los familiares
mas cercanos.
6 Cualquier miembro de la familia puede tomar la
autoridad.
; Nos sentimos mas unidos entre nosotros que con
otras personas gue no son de nuestra familia.
g Nuestra familia cambia el modo de hacer las
cosas.
9 Nos gusta pasar el tiempo libre en familia.
10 Padres e hijos se ponen de acuerdo en relacion
con los castigos
11 Nos sentimos muy unidos.
12 Cuando se toma una decisién importante, toda la
familia esta presente.
13 Cuando nuestra familia se retine para hacer algo

no falta nadie

14

En nuestra familia las reglas cambian.
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15

Con facilidad podemos planear actividades en la
familia.

16

Intercambiamos los quehaceres del hogar entre
nosotros.

17

Consultamos unos con otros para tomar
decisiones.

18

En nuestra familia es dificil identificar quien
tiene la autoridad.

19

La unién familiar es muy importante.

20

Es dificil decir quien hace las labores del hogar.
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ANEXO 1V: Escala HAD

Subescala HAD-A para la variable ansiedad (Rico, Restrepo y Molina, 2005, p. 85)

1. Me siento tenso o molesto:

Todos los dias

Muchas veces

A veces

Nunca

2. Tengo una gran sensacion de miedo, como si algo horrible me fuera a suceder:

Totalmente, y es muy fuerte

Si, pero no es muy fuerte

Un poco, pero no me preocupa

Nada

3. Tengo la cabeza llena de preocupaciones:

La mayoria de las veces

Con frecuencia

A veces, aunque no muy a menudo

Sélo en ocasiones

4. Puedo estar sentado tranquilamente y sentirme relajado:

Nunca

Rara vez

Por lo general

Siempre

5. Tengo una sensacion de miedo, como de “aleteo” en el estomago:

Muy a menudo

Con frecuencia

En ciertas ocasiones

Nunca

6. Me siento inquieto, como si estuviera continuamente en movimiento:

Mucho

Bastante

No mucho

Nada

7. Me asaltan sentimientos repentinos de panico:

443
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Muy frecuentemente

Bastante a menudo

No muy a menudo

Nada

Subescala HAD-D para la variable depresion (Rico, Restrepo y Molina, 2005, p. 86)

1. Sigo disfrutando de las cosas como siempre:

Nunca

De vez en cuando

Gran parte del dia

Casi todo el dia

2. Soy capaz de reir y ver el lado gracioso de las cosas:

Actualmente en absoluto

Actualmente mucho menos

Actualmente algo menos

Igual que siempre

3. Me siento alegre:

Nunca

Muy pocas veces

En algunas ocasiones

Gran parte del dia

4. M

D

siento lento y torpe:

Gran parte del dia

A menudo

A veces

Nunca

5. He perdido el interés por mi aspecto personal:

Completamente

No me cuido como deberia de hacerlo

Es posible que no me cuide como debiera

Me cuido como siempre lo he hecho

6. Espero las cosas con ilusion:

En absoluto

Mucho menos que antes

Algo menos que antes
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| | Como siempre |

7. Soy capaz de disfrutar con un buen libro o con un buen programa de radio o
television:

Casi nunca
Pocas veces
Algunas veces
A menudo
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ANEXO V: Escala de Inadaptacion (Echeburua, Corral y Ferndndez-Montalvo,

2000, p. 339-340)

Trabajo y/o Estudios

A causa de mis problemas actuales, mi funcionamiento en el trabajo y/o en los estudios se ha
visto afectado:

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo

Vida social

A causa de mis problemas actuales, mi vida social habitual (relaciones de amistad con otras
personas) se ha visto afectada:

| | |

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo

Tiempo libre

A causa de mis problemas actuales, mis actividades habituales en los ratos libres (salidas,
cenas, excursiones, viajes, practica deportiva, etc.) se han visto afectadas:

| |

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo

Relacion de pareja

A causa de mis problemas actuales, mi relacion de pareja (o la posibilidad de encontrarla) se
ha visto afectada:

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo
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Vida familiar

A causa de mis problemas actuales, mi relacion familiar en general se ha visto afectada:

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo

Escala global

A causa de mis problemas actuales, mi vida normal en general se ha visto afectada:

| | |

0 1 2 3 4 5
Nada Casi nada Poco Bastante Mucho Muchisimo
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ANEXO VI: Escala Connor-Davidson (Rodriguez y Moleiro, 2012, p. 96-97)

0 en absoluto, 1 rara vez, 2 a veces, 3 a menudo, 4 casisiempre 0 1 2 3 4

1. Soy capaz de adaptarme a los cambios
2. Tengo personas en las que puedo confiar y con las que me
siento seguro
3. Algunas veces dejo que el destino o dios me ayude
. Puedo resolver cualquier acontecimiento que se me presente
. Los éxitos pasados me ayudan a afrontar nuevos desafios con
confianza
. Veo el lado divertido de las cosas
Afrontar el estrés me fortalece
Tiendo a recuperarme de las enfermedades o de las dificultades
Pienso que las cosas ocurren por alguna razén
10. Me esfuerzo al méximo en cada ocasion
11. Puedo conseguir mis metas
12. Cuando parece que irremediablemente algo no tiene solucion,
no abandono
13. Sé donde acudir cuando necesito ayuda
14. Bajo presion me concentro y pienso claramente
15. Prefiero tomar la iniciativa cuando hay que resolver un
problema
16. No me desanimo facilmente por el fracaso
17. Pienso que soy una persona fuerte
18. Tomo decisiones dificiles o impopulares
19. Puedo manejar sentimientos desagradables
20. Sigo los presentimientos que tengo
21. Tengo muy claro por donde quiero ir en mi vida
22. Siento que controlo mi vida
23. Me gustan los desafios
24. Trabajo para conseguir mis metas
25. Me siento orgulloso y orgullosa de mis logros

[Sa RN

© o N>

Fuente: (Connor y Davidson, 2003).
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ANEXO VII: Escala FACES 111 (Ponce et al., 2002, p. 630)

i Casi
Casi De vez .
A Muchas Siempre
N° Pregunta Nuncao en
veces  Veces 0
Nunca cuando .
Siempre

Los miembros de nuestra familia se
dan apoyo entre si.

En nuestra familia se toman en
2 cuenta las sugerencias de los hijos
para resolver los problemas.

Aceptamos las amistades de los

3 _ -
demas miembros de la familia.

4 Los hijos pueden opinar en cuanto a
su disciplina.

5 Nos gusta convivir solamente con
los familiares mas cercanos.

6 Cualquier miembro de la familia

puede tomar la autoridad.

Nos sentimos mas unidos entre
7 nosotros que con otras personas que
no son de nuestra familia.

Nuestra familia cambia el modo de

8 hacer las cosas.

9 Nos gusta pasar el tiempo libre en
familia.

10 Padres e hijos se ponen de acuerdo

en relacion con los castigos

11 Nos sentimos muy unidos.

Cuando se toma una decision
12 importante, toda la familia esta
presente.

Cuando nuestra familia se redne

13 para hacer algo no falta nadie
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En nuestra familia las reglas

14 ]
cambian.

Con facilidad podemos planear

1 .. ..
> actividades en la familia.

Intercambiamos los quehaceres del

16
hogar entre nosotros.

Consultamos unos con otros para

17 ..
tomar decisiones.

18 En nuestra familia es dificil
identificar quien tiene la autoridad.

La unién familiar es muy

19 .
o importante.

Es dificil decir quien hace las

20 labores del hogar.

Fuente: (Ponce et al., 2002).
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ANEXO VIII: Recopilacion de entrevistas

ENTREVISTA CLARA

¢ Qué edad tiene y con qué edad recibi6 el diagnostico? Mi hermana tiene 38 afios y
lo recibi6 con 34 afios.

¢ Qué empezaste a notar en tu hermana que te alerté de que algo no iba bien? Se
lo not6 mi abuela (la madre de mi madre), le empezé a decir a mi madre que la nifia en lugar
de ir hacia adelante con el desarrollo iba para atras. Porque mi hermana con afio y medio o
dos hablaba lo que hablaba un nifio de esa edad, pero de repente empezé a hablar menos,
empez0 con las crisis, empez0 a estar super inquieta que no habia quién la aguantase.
Notamos inquietud, noches sin dormir, pérdida del habla, crisis epilépticas, etc.

¢ Como describirias el momento en el que recibiste el diagnostico? Pues es que no
lo recuerdo bien, porque me pillé con 10 o 11 afios. En mi casa como sin saberlo se
normalizd mucho, a lo mejor a lo bruto, no de la mejor manera (risas), pero nunca hemos
recibido ayuda. X era asi, mi hermana era asi, pues a vivirlo de la mejor manera. No recuerdo
que me dijesen la nifia tiene esto o lo otro. T4 misma te vas dando cuenta de que no es
normal. Cuando le ponen un vestido para la comunién de tu hermano y esta todo el rato
levantandose el vestido, la ponen un gorrito y empieza tirarse del gorrito, pues empiezas a
darte cuenta.

¢, Cuales fueron los primeros sentimientos o emociones encontrados? Las
emociones eran fastidiadas porque era sin dormir. Yo no recuerdo la infancia tanto, pero la
adolescencia como una carga, hasta llegué a pensar que era un estorbo. Porque claro, no lo
entiendes, tienes una sobrecarga, porque quieres salir con tus amigas pero tienes primero que
sacar a tu hermana, que tu madre quiere irse de fin de semana o quiere hacer cualquier cosa,

tienes que sacrificar tu fin de semana.
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¢ Qué significa tener una hermana con Sindrome de Rett? Mucha responsabilidad,
y desde que no estan mis padres yo a veces me ahogo. Porque hasta que ha estado mi madre
cualquier cosa se lo preguntaba a ella. Ahora yo soy la tutora, mis hermanos pasan y es
mucha responsabilidad. También es un regalo, porque por ejemplo ayer fui verla, estaba tan
contenta, me recibio tan bien, y dije jjoer que bien, que esté bien!. También ahora tengo 47
afios y no es lo mismo lo que siento ahora que en plena adolescencia. La adolescencia ha sido
muy traumatica, no sé como he podido terminar una carrera, ni mi hermana otra, porque mis
padres en lugar de buscar apoyos fuera, lo buscaron en nosotras y nos sobrecargaron.

¢ Cémo ves el futuro de tu familiar? Pues el futuro, que dure muchos afios y que
siga en su resi que es lo mejor que tiene. Pero si que ando buscando una casa grande para
poder tener un espacio grande para ella.

¢ Como definirias a tu hermana con tres palabras? Rebelde, noble, y tiene mucho
genio. Porque al final mi padre era un hombre como mucho genio y esté la genética que le ha
mutado el gen. Pero luego tiene cosas que digo madre mia hija eres digna de quien eres. Al
final, pues lo mismo, tiene su genio. Luego tiene buen corazdn, no expresa pero con los
0jos... y yo he sido privilegiada que me he llevado abrazos de mi hermana.

¢ Qué es para ti o como definirias qué es el Sindrome de Rett? Pues aunque suene
basto, una putada. Porque es una persona que en principio nace bien, porque no es como un
Sindrome de Down que Yya te lo dicen antes o durante el parto, que ya te van preparando, le
tenemos que valorar a ver qué tiene. Pero lo del Sindrome de Rett que hasta los dos afios,
bueno ahora hay gente que lo descubre a los 6 meses, pero que no lo descubres. Que tengas tu
un embarazo normal, que eches cuentas que tu nifia ha nacido bien y que luego vayas viendo
lo que te viene encima, es una putada. De hecho un neurélogo se lo dijo a mi madre, que lo

que tienes es una putada.
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¢ Consideras que cuentas con apoyos familiares y sociales suficientes? Echo de
menos Mas apoyos, porque mi hermanos tienen sus hijos, no se involucran, como que se han
desentendido un poco. Se creen que por ser yo su tutora tengo la obligacion exclusiva.
Cuando yo le he dicho a mi otra hermana que ser tutora es un mero tramite. De hecho, lleva
aqui desde octubre del afio pasado y no han venido ningun dia a conocer su casa.

¢ Cudl es tu papel como hermana en esta situacion? Todo, me encargo de llevarla a
sus revisién médicas, de comprarle ropa. De si necesita algo en la resi se lo llevo, de sacarle
de vez en cuando a darle un paseo... me encargd practicamente de todo. Por suerte tengo una
residencia que gracias a dios no tiene que vivir conmigo, pero me encargo de todo. De hecho
el teléfono que tienen en la resi es el mio, para lo bueno o malo o cualquier urgencia.

¢Acudes a terapia psicoldgica? He estado dos afios yendo porque al final pues yo
creo que he tenido depresion més veces de las que me he dado cuenta. Porque lo achacas a
tristeza, aburrimiento, cansancio, que se ha acabado el verano... pero ya llegd un momento
en mayo del 2016, que no podia mas. Mi marido me animé y he estado yendo dos afios y me
ha cambiado la vida, me ha hecho verlo todo con otra perspectiva.

¢A nivel econdmico, con qué ayudas publicas contais? Gracias a dios mi padre era
un hombre muy trabajador y nos ha dejado bien situados. A mi hermana he conseguido que le
suban la pension al ser huérfana de los dos, de cobrar 200 la han pasado a 700 al mes. Gracias
a dios la puedo llevar a sanidad privada y lo que necesite (se omite informacion personal).

¢ Cuales son las dificultades econdmicas que implica el Sindrome de Rett? Pues la
gente que va a terapias le cuesta un dinero, por lo que si te dan ayuda...Por ejemplo, ahora en
la asociacion han descubierto que todo lo que esté relacionado con el agua a estas nifias les
viene estupendamente. Hay sitios que te dan ayuda, pero como quieras apuntarla a todas las
terapias que le puedan venir bien pues no sé cuanto se te puede ir al mes. Los medicamentos

jvale!, porque tienes la receta pero son medicamentos, pafiales, etc. X no necesita silla pero la
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que necesita silla pues... Nosotros decimos que qué suerte ha tenido mi hermana de caer en
una familia, que nos hemos podido permitir lujos, como es llevarla a Suiza para que te la mire
un doctor. Pero si que se necesita dinero.

¢En qué Asociacion estdis inscritos? Estoy en la se Sindrome de Rett y en la de
ASTOR.

¢ Cémo fue la primera toma de contacto con la Asociacion? La primera toma de
contacto, fue cuando lei un articulo en una revista en la consulta del dentista y me meti por
internet y empecé a averiguar y les conté un poco los sintomas. El otro dia recuperando el
email, yo creo que aquello fue finales de 2014-2015. Y les escribi contandoles el caso de mi
hermana y me dijeron que si, que daba toda la perspectiva de Sindrome de Rett y me
recomendaron ir a la Fundacion Jiménez Diaz para hacerle el diagndstico.

¢ Qué os ha aportado la Asociacion? Mucha informacion, para comparar y ver. Las
asociaciones son lo méas grande. Porque ves que hay gente como tu, peores, mejores y te
abren mucho los ojos. Yo la pena que tengo es que mi madre la pobre no se ha enterado de
todo esto.

¢ Qué terapias y qué profesionales trabajan con tu hermana diariamente?
Trabajan educadores, cuidadores y la he apuntado a musicoterapia, y a terapia animal vamos
a ir. Tampoco se puede hacer mucho méas con ella. Hemos empezado este afio otra vez con la
piscina, pero le da mucho respeto el agua en grandes cantidades, porque le han dado crisis
dentro del agua.

¢ Consideras que estan especializados en el Sindrome? No, no estan especializados
pero es gente con mucha voluntad y muy carifiosos. No sélo con mi hermana, sino se

deshacen con todos. A veces parecen todos hermanos.
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¢ Qué tipo de escolarizacion ha recibido tu hermana? Escolarizacion como tal
siempre ha ido a cole especial. No sabe ni leer ni escribir, porque no tiene capacidad. Tienen
una deficiencia psiquica de un 91%.

¢ Qué aspectos de tu vida han cambiado desde que te diste cuenta de que tu
hermana era especial? Pues todo. Todo. Yo muchas veces pienso lo diferente que hubiera
sido mi vida si mi hermana hubiese nacido sin este problema. No te digo que bien, porque
igual estaba peor que ahora, porque nunca sabes lo que la vida te va a traer (afiade
informacion personal sensible).

¢ Qué te ha aportado y quitado el Sindrome de Rett? Pues quitado tranquilidad y
aportado, pues tener una hermana pequefia que me quiere mucho. Me ha aportado otra vision
de la vida. Valoro mas la salud y el estar bien.

¢ Como ha cambiado vuestra relacion de pareja tras el nacimiento de tu
hermana? Si, por suerte para mejor. Porque he tenido mucha suerte con mi marido que la
quiere mucho y se ha involucrado mucho con ella y parece que esta casado con las dos. Le ha
despertado una ternura especial porque la ve tan indefensa que no puede aguantar algunas
cosas. Hemos tenido problemas en la otra resi y venia €l a sacar la cara (afiade informacion
personal ajena a la pregunta).

¢ Como ha afectado el cambio en tu relacion con amigos/as? jAy si! Si. La
adolescencia yo he estado haciendo memoria este verano y pensando mucho y en la
adolescencia lo he pasado muy mal. Porque para que mi madre pudiese ir a algan sitio nos
teniamos que quedar con mi hermana. Pues si el sabado tenias un cumpleafios o mejor plan
pues no podias. Yo me he llegado a escapar de casa para salir y luego he llegado a casa y me
he encontrado la casa que pa qué... Pero si que me ha cambiado la relacion porque yo me
veia mas limitada que ellos. Ta siempre tenias el perito de tu hermana. Si querias ir a la

piscina por la mafana os la llevais por la mafiana, luego quedais con la amigas, antes de salir
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con las amigas le tenéis que dar un paseo. Que mis padres también pudiéndolo hacer se
podrian haber buscado una nani que se hubiese cargo de esas cosas. Pero también por
desconocimiento préctico que siempre va a estar mejor con sus hermanas. Me podia hacer
cargo de ella porque ya casi era adulta, entonces se han aprovechado un poco de tirar de
nosotros al tener hermanos mayores. Ha sido dificil.

¢ Qué consejo darias a una familia que acaba de recibir el diagndstico? Paciencia,
mucha paciencia. Que se metan en la asociacién en cuanto puedan, que hablen, que busquen,
que comparen que anima mucho ver que hay gente como td.

¢ Qué necesidades plantea una familia con una hija con Sindrome de Rett? Todo
lo que te den es poco. Desde ayudas psicologicas para los padres para enfrentarse a lo que les
vienen encima, a ayudas economicas porque malo si no se mueven y peor si se mueven para
adaptar la casa (se refiere a movilidad reducida), etc. Los tratamientos médicos, las terapias
también.

¢ Tenéis contacto con otras familias con hijas con Sindrome de Rett? Si, con lo
poquito que he tratado con la Asociacion y con una nifia de mi pueblo

¢ Qué o0s aporta ese contacto? Pues me trae muchos recuerdos de como era mi

hermana de pequefia y jjolines! todo lo que hemos avanzado.

ENTREVISTA CLAUDIO

¢ Qué edad tiene y con qué edad recibio el diagnostico? Tiene 41 afios y recibid el
diagndstico con 16 afios.

¢ Qué empezaste a notar en tu hija que te alertd de que algo no iba bien? Se
empez0 a notar cosas raras a partir de los 8 meses. Empez6 a dormir menos, a estar muy
activa, excesivamente activa. Después veiamos anormalidades que no veias en otros nifios.

No te puedo especificar mucho porque han pasado muchos afios. Mi hija hablaba y dejé de
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hablar. A partir del afio o asi empez0 a hablar menos, estaba muy alterada o nerviosa, dormia
muy poco. El pediatra le hizo una investigacion muy severa y profunda. Estuvo mas de un
mes ingresada para que le siguieran la investigacion. La analitica salié bien. Lo Unico que
sali6 fue el azicar un poco bajo. Y el diagnostico era de subnormalidad sin poderla encasillar
en ningun sitio.

¢, Como describirias el momento en el que recibiste el diagndstico? Mi hijaa lo
largo desde que descubrimos ese problema hasta que supimos lo del Rett pasaron 15 afios y
pasé por distintos niveles de diagnostico. Por ejemplo le diagnosticaron Cornelia de Lange.
Pues parece ser que en algunos momentos tenia pinceladas de esa enfermedad que encajaba
ahi. O cuando empezaron las crisis de epilepsia empezaron a hablar de Sindrome de West. Y
al final ya era el abanico mas abierto, la encajaron en autismo. Por lo que ta me acabas de
preguntar ese dia fue casual. La Asociacion Rett se habia fundado dos afios antes después del
congreso de Rett en el 90. A partir de ahi unos padres fundaron la asociacion y empezaron a
enviar folletos divulgativos a multitud de colegios. Llegé al educador de mi hija un triptico.
Le llegd, lo fotocopio y me lo llevé a casa. Y me dijo: léelo que creo que es lo que tiene tu
hija. Fue en ese momento cuando yo llamo a la Asociacion. Y me buscaron cita para el
médico rehabilitador de la Fe que era uno de los que més sabia de Rett de toda Espafia. El la
mird y dijo clinicamente es eso (Sindrome de Rett).

¢, Cuales fueron el primer sentimiento y emociones encontrados? Mucho alivio,
porque hasta ahora te he contado el abanico y no me creia nada. Yo sabia que ese no era su
sitio definitivo. Pero si el profesional que es el que sabe no sabe donde ubicarla pues...Para
mi esa busqueda de la enfermedad era muy importante. Durante mi época como presidente y
era el que contactaba con los padres y el decirle al padre sobre todo eso, los padres lo que

vamos buscando es que nos digan el diagndstico. Eso nos frena en la busqueda y es a partir
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de ese momento cuando decimos y ahora como puedo ayudar a mi hija. Y ese punto es muy,
muy importante

¢ Qué significa tener una hija con Sindrome de Rett? Es muy complicado y muy
simple. Es tener un amorcico en casa maravilloso. Un terroncito de azlcar. Pero te ata mucho
a ella o te rompe. La familia o0 se une mucho o se puede romper. Para eso los padres tenemos
que ser muy responsables porque un hijo viene al mundo para preocuparse de €l y si tiene un
problema hay que seguir ayudandolo mas todavia. Cuando decides tener un hijo decides
responsabilizarte de él.

¢ Cémo ves el futuro de tu hija? Muy rutinario. Es una rutina: despertar, comer,
relajarse, siempre rutina. No la saques de ahi porque se altera. No sé cuantos afios va a vivir
porque estas nifias estan muy sanas. Les afecta si acaso los medicamentos. El techo de vida
de ellos no sé cudl seré pero va a ir perdiendo cada vez mas movilidad. Pero eso es
consecuencia de la propia edad y enfermedad. EI movimiento de las manos, se le van
deformando los dedos, la hipotonia hace que las piernas sean cada vez mas rigidas, o ahora
tiene pie equino.

¢ Como definirias a tu hija con tres palabras? jUy! Con una, maravillosa. X es muy
dulce, muy tierna y muy carifiosa.

¢ Qué es para ti o como definirias qué es el Sindrome de Rett? El Sindrome de Rett
para todo el mundo es una putada, menos para ella. Ellas no conocen el dolor casi, el umbral
del dolor fisico lo tienen muy alto. Pero el psiquico tampoco porque te transmiten tanta
ternura que al final ellas saben como contactar contigo. El Sindrome de Rett es una gran
putada porque te encuentras tan impotente de no poder ayudar a esa criatura.

¢ Consideras que cuentas con apoyos familiares y sociales suficientes? No.

¢ Cual es el papel de su hermano/a en esta situacion? Los hermanos es muy

complicado. Las hermanas a veces son mejores que los hermanos. Los chicos somos mas
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despegados. Hasta que no se hacen mayores y se dan cuenta de que deben apoyar mas este
tema. No son conscientes de que deben de ayudar. Los hombres somos un poco mas egoistas
en ese aspecto. Un hermano ya solamente por el tema de género no se viene a la ducha a
ayudarte a ducharla, joye cdmbiale el pafial! pues no se viene a cambiar el pafial. Ya sea por
mentalidad o tradicién pero no lo hace.

¢Acudes a terapia psicoldgica? No.

¢A nivel econémico, con qué ayudas publicas contais? Ahora algo mas que antes.
Antes ninguna. Eso era una labor que en la Asociacion hicimos al principio, luchar. Cuando
éramos Asociacion a nivel de mi Comunidad (omite nombre por anonimato) luchamos
porque no teniamos ayuda y conseguimos que se recetaran los pafales y fueran gratuitos.
Cosa que no se hacia en el resto de Espafia. La medicacion también ya se empez6 a conseguir
como medicacién gratuita. Hoy en dia ya abarca a nivel nacional... A dia de hoy cuento con
la ayuda de dependencia.

¢ Cuales son las dificultades economicas que implica el Sindrome de Rett?

Sobre todo hoy en dia que se conoce la enfermedad las distintas ayudas que hay para
mejorar la calidad de vida de las nifias como son las distintas terapias que hay: hipoterapia,
fisioterapia, hidroterapia, musicoterapia. Pero nada te ayuda la administracion para ningun
tipo de terapia. Esa es la problematica.

¢En qué Asociacion estdis inscritos? En la Rett y en la AFADEI

¢ Como fue la primera toma de contacto con la Asociacion? Ya te lo he contado
antes (se copia la informacion donde responde a esta pregunta).La Asociacion Rett se habia
fundado dos afios antes después del congreso de Rett en el 90. A partir de ahi unos padres
fundaron la asociacion y empezaron a enviar folletos divulgativos a multitud de colegios.
Llego al educador de mi hija un triptico. Le llegd, lo fotocopié y me lo llevé a casa. Y me

dijo: 1éelo que creo que es lo que tiene tu hija. Fue en ese momento cuando yo llamé a la
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Asociacion. Y me buscaron cita para el médico rehabilitador de la Fe que era uno de los que
maés sabia de Rett de toda Espafia. El la mird y dijo clinicamente es eso (Sindrome de Rett).

¢ Qué os ha aportado la Asociacion? Maravilla. Pues muchos amigos. Para mi
mucha gratificacion el ver que alguien te diga gracias porque me has ayudado mucho y eso
era impagable. Mi esfuerzo me costaba porque dedicaba montones de horas hablando por
teléfono. En nuestra pagina de web antigua metiendo informacion, con el correo electréonico
contactando incluso con otros paises para hablar o enviar informacion. Y para ayudar a las
familias para pedir cita con un médico o buscarle otros médicos. Después, yo sabia que me lo
iban a pagar muy bien dandome las gracias. Para mi es lo que més me ha llenado y
gratificado.

¢ Qué terapias y qué profesionales trabajan con tu hija diariamente? Ahora todos.
Porque alli en la residencia menos el logopeda. Recibe hidroterapia y fisio.

¢ Consideras que estan especializados en el Sindrome? No. Yo creo que
especialistas particulares en el Sindrome de Rett no hay ninguno. Porque yo considero que
cada nifia 0 nifio con Sindrome de Rett es distinto.

¢ Qué tipo de escolarizacion ha recibido tu hija? Educacion especial y ahora esta en
residencia.

¢ Qué aspectos de tu vida han cambiado desde que te diste cuenta que tu hija era
especial? Pues el intentar ayudar a los demas. Pero sin buscar nada a cambio.

¢ Qué te ha aportado y quitado el Sindrome de Rett? No, yo creo que me ha
aportado todo lo que te he dicho anteriormente y me lo ha sustituido por el tiempo que he
perdido pero que no lo he perdido. Lo he cobrado con la gratitud.

¢ Como ha cambiado vuestra relacion de pareja tras el nacimiento de vuestra
hija? Hubo cambios pero es como cualquier relacion que de verdad se sustenta en algo

positivo. Unos dias tienes malos y otros buenos. Yo con mi mujer me llevaba muy bien con
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nuestros enfados de pareja normal. Yo de hecho no nos separamos. Nos separamos porque mi
mujer fallecid. Yo creo que la relacion de pareja se debe basar en la interaccion entre uno y
otro. No siempre uno tiene razén y el otro la tiene.

¢, Como ha afectado el cambio en tu relacion con amigo/as? Me obligd de alguna
manera a no hacer la misma vida de antes. Si antes salias los fines de semana pues a partir del
diagndstico o tener tu hija con problemas, si eres un poco responsable te das cuentas que
estas nifias viven en una rutina. Pues no la saques de esas rutinas. No te la lleves a un bar de
fiesta, y si vas, pues vas un ratito y fuera. Lo que conlleva es que los amigos nos
distanciaramos y me di cuenta que no eran amigos, eran conocidos. Los amigos son otra cosa.

¢ Qué consejo darias a una familia que acaba de recibir el diagnostico? Que
contacte con otras familias. Antes le diria asociate pero yo hoy lo veo de otra manera viendo
coémo va la asociacion nuestra. Porque con otras familias os ayudais mutuamente y la
asociacion hoy por hoy ayuda menos.

¢ Qué necesidades plantea una familia con una hija con Sindrome de Rett? Yo
creo que hoy por hoy, al decirle a una familia muy al principio de tener a la nifia y darle el
mazazo ese tan fuerte, ese dia habria que tener una psicéloga o psicologo para ayudar a esa
familia. Porque a partir de ese momento viene la desestructuracion de la propia familia y mas
siendo tan pequefia. Porque empiezan los dos a buscar la pastilla milagrosa o a ponerse a muy
corto plazo la solucién de su hija. Y esa ansia hace que los padres se desatiendan de la nifia, y
las nifias son muy receptivas, y automaticamente detectan si tl estas bien o no estas bien. Y si
no estais bien, ellas lo perciben y también tienen esa ansiedad y por lo cual duerme mal, esta
mas intranquila, nerviosa, etc. Entonces la nifia necesita que la familia esté relajada.

¢ Tenéis contacto con otras familias con hijas con Sindrome de Rett? Hoy dia

Menos, Pero si.
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¢ Qué os aporta ese contacto? Amistad porque ahora son amigos. Cuando hablamos,
hablamos en la misma sintonia, nos entendemos. Si hablamos de la enfermedad pues
precisamente como estamos hablando de la misma enfermedad nos entendemos
perfectamente. Cuando estamos en la residencia y estamos hablando con otros padres, no
puedo hablar de la enfermedad de mi hija porque no nos entendemos porque la enfermedad
de sus hijos es diferente. En cambio, cuando estamos las dos familias con Rett, estamos
hablando con la misma sintonia y eso si que es muy importante para los dos. A lo largo de los

afios siempre se consigue aprender algo.

ENTREVISTA FLORA

Nota: M (madre) y P (Padre)

¢ Qué edad tiene y con qué edad recibio el diagnostico? Tiene 34 afios y fue
diagnosticada con 14-15 afos.

¢ Qué empezaste a notar en tu hija que te alerté de que algo no iba bien?

M: Fue a los nueve meses porque dejo de hacer todo lo que hacia ella. Tuvo como un
cambio de estar bien a de repente a estar llorando y llorando.

¢ Como describirias el momento en el que recibiste el diagnostico?

M: Un alivio. Para mi fue un alivio porque durante 14 o 15 afios no sabia lo que tenia.

P: En una revision médica que tuvo aqui le pusieron deficiencia mental en estudio.
iHala iros! Y no sabiamos lo que tenia.

M: En el 99 fue cuando se hicieron los primeros ensayos de genética en Rett y
entonces ya nos lo confirmaron en el Hospital San Juan de Dios (Barcelona).

¢, Cuales fueron los primeros sentimientos y emociones encontrados?

M: Como cuando vas al médico y te dice tienes anginas. Alivio.
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P: Ten en cuenta que desde que lo descubrid ha sido ella quien ha estado con ella 'y la
ha tratado siempre como una chica normal (refiriéndose a su mujer e hija).

¢ Qué significa tener una hija con Sindrome de Rett?

M: A nivel emocional la sigues queriendo como si no hubiera tenido un Sindrome de
Rett, lo Unico que tienes que estar muy pendiente de ella y la vida te la condiciona.

P: Es cambiar el chip. Siempre tenemos que estar con ella y no la podemos dejar sola.

¢, Como ves el futuro de tu hija?

M: Puf no lo sé. Voy a intentar seguir luchando con ella. Pero te vas agotando. Yo sé
que si me muero Yo, es carne de cafidn de residencia.

¢ Como definirias a tu hija con tres palabras?

M: Felicidad y sabiduria.

P: Bondad.

¢ Qué es para ti 0 como definirias queé es el Sindrome de Rett?

M: Yo hablo con las familias y les digo que no se tienen que preocupar porque su hija
tiene un Sindrome de Rett, tiene una enfermedad y hemos tenido la gran suerte de que nos ha
tocado la loteria. Porque la naturaleza nos ha elegido entre millones, el por qué no lo sé. Te
tienes que dedicar a ella pero vas a elegir unos valores que si tienes una hija normal no
puedes. Tu hija es la que va marcando unos ritmos y te vas adaptando a ellos.

¢ Consideras que cuentas con apoyos familiares y sociales suficientes?

M: Bueno los amigos que tenemos la han aceptado y mi familia igual. Desde que nos
la diagnosticaron, tanto mi hermana y mis padres han sido un apoyo muy importante para
ella. No puedes decir uno no lo han querido o aceptado. Por parte de mi familia si hemos

tenido apoyo.
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P: Y mi hermana también. Yo considero que hay dos partes en la familia, los que la
tratan como una chica normal y le hablan y no es tonta, pero luego hay otra parte de la familia
que le dan dos palmaditas y se olvidan de ella. Piensan que no les entienden.

¢ Cudl es el papel de su hermano/a en esta situacion?

No tiene.

¢Acudes a terapia psicoldgica?

M: No.

P: No.

¢A nivel econdémico, con qué ayudas publicas contais?

M: Con ninguna.

P: Eso si te lo cuento yo. Se me quedo grabado. Vino un sefior a casa cuando hicieron
lo de la dependencia hace 19 afios con su ordenador para preguntarnos este tipo de cosas.
Después de ver como es X, no la valor6 nada. Dijo ustedes segun mi baremo tienen derecho a
un colegio pero ya lo tienen. Una ayuda de una persona dos horas para que la saquen, y lo
apunto pero de momento no tenemos personal. AUn estamos esperando esa ayuda de dos
horas. Y con el tema de las cosas que necesita X como musicoterapia, sus palabras fueron
pues gracias que lo pueden pagar, cerrd el ordenador y se fue.

M: Ayudas no porque cuando salio la ley de la dependencia daban ayuda hasta 18
afios y tenian que estar escolarizados, pero X no lo estaba porque era mayor. Y no nos daban
ninguna ayuda. Si la tenias en casa te daban 300-400 euros o si la llevas a un centro hacen un
concierto con el centro. Lo Unico que yo percibo es lo que te da la seguridad social de hijos a
cargo.

¢, Cuales son las dificultades econdmicas que implica el Sindrome de Rett?

M: Todas.

P: Todo. Si la quieres mantener, yo calculo unos 400-500 euros al mes se van.
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M: Tener un hijo con Sindrome de Rett es una hucha sin fondo. Si tu la quieres llevar
a la rehabilitacion, natacion, terapia ocupacional, cualquier cosa que no esté subvencionado
lo tienes que pagar. A nosotros cada sesion de fisio nos cuesta 40 euros una sesion de 45
minutos. Los caballos 30 euros una vez a la semana, la musicoterapia 20, etc.

P: No es un capricho, son cosas que nos hemos dado cuenta que lo necesita. Es que le
va bien a su mantenimiento.

M: Lo haces trabajando y privandote de cosas. Lo que a estas nifias les viene bien es
tener un gimnasio montado en tu casa.

¢ En qué Asociacion estais inscritos?

M: En la Asociacion Espafiola de Rett y en la Catalana. Y cuando mi hija era
pequefita en una asociacion de problemas de crecimiento.

¢ Como fue la primera toma de contacto con la Asociacion?

M: Cuando me dijeron que X era una nena Rett, no habia informacidn en internet
como ahora. Yo lo poquito que supe del Rett era cuando estadbamos en Madrid esperando el
diagnostico estaba el libro la biblia del autismo y en la parte final del libro ponia Sindrome
de Rett. Yo misma me di cuenta y esa informacion se me hizo corta. Nadie sabia de Rett. Mi
hermana tenia una amiga que trabajaba en servicios sociales y alli habia unos libritos de Rett.
Entonces me puse en contacto con la Asociacion Valenciana de Sindrome de Rett que luego
se convirtio en la nacional.

¢ Qué os ha aportado la Asociacion?

M: Mucha informacidn y apoyo. Yo cuando estabamos en la Asociacion Espafiola
recibi muchisimo apoyo por parte de ellos. Cuando la operamos y vinieron al hospital. Para
mi fue confianza, bondad, sabiduria todo lo que te transmiten. Yo hasta ahora he estado muy

contenta en la asociacion.
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¢ Qué terapias y qué profesionales trabajan con tu hija diariamente?

M: Educadores al centro que va de mafiana y por la tarde la llevamos a actividades de
tiempo libre. Alli hace cocina, otro dia hace artes varias y luego las salidas que tienen de
relacionarse con gente (excursion). Luego aparte tenemos la fisioterapia, hipoterapia,
musicoterapia y la natacion.

¢ Consideras que estan especializados en el Sindrome?

M: Por ejemplo el musicoterapeuta si conoce el Rett porque lo conocemos desde que
tenia X, 16 afios. Porque al principio no sabia qué era el Rett y ahora lleva a todas las nenas
Rett. Pero del Rett especialistas nadie, asi que buscan informacion en google y se informan.

¢ Qué tipo de escolarizacion ha recibido vuestra hija?

M: Educacion especial y centro ocupacional.

¢ Qué aspectos de tu vida han cambiado desde que te diste cuenta que tu hija era
especial?

M: Diferente... a mi tampoco es tanto. La Unica diferencia es que tienes que estar las
24 horas con ella. Nosotros por ejemplo, para ir al cine la hemos llevado con nosotros.

P: La hemos llevado a todos los sitios como si fuera normal.

M: La ensefiabas el comportamiento y le has explicado siempre y que tiene que tener
un comportamiento y demostrar un respeto de la gente que esta a su alrededor. Desde
pequefita lo hicimos. La parte de me quiero ir con mi pareja y no me puedo ir. Pierdes mucha
intimidad.

¢ Qué te ha aportado y quitado el Sindrome de Rett?

M: Nos ha aportado valores.

P: Como no hemos conocido otra no sé qué decirte.

M. Quitado a lo mejor poder tener otro hijo. Yo pensé que si tengo otro hijo va a ser

una carga para él su hermana. Va a tener una responsabilidad sin querer, de las necesidades
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de ella cuando no es un problema de sus hermanos, sino de sus padres. Entonces decidi no
tener mas hijos.

¢ Cémo ha cambiado vuestra relacion de pareja tras el nacimiento de vuestra
hija?

M: Nos hemos apoyado pero, claro pierdes intimidad. Estas chicas necesitan mucho
tiempo y dedicas un 80%, un 10% a la casa y otro 5% si le toca a él.

P: Ha sido ella la que se ha ocupado de X. Yo de ella me he ocupado de verdad los 3
ultimos afios que trabajé en una empresa de aqui y me facilitaron el horario. De esto hara 4
afios y 2 de jubilado. Son 6 afios que si me he ocupado de ello. Los otros afios ha sido ella (la
madre), y lo digo.

¢ Como ha afectado el cambio en tu relacion con amig@s?

P: No, igual.

M: De momento igual. Ellos lo aceptaron y no hemos tenido ningtn problema con
ellos.

¢ Qué consejo darias a una familia que acaba de recibir el diagnostico?

M: Pues que no echen la toalla y que no se agobien. Que no vean todo lo malo. Que
hay una pequefia luz. Todo lo que tu lees de Rett es malo. Lees el diagndstico de Rett y tienes
una hija Rett y se te cae el mundo encima. Yo siempre les digo que no hagan caso de ese
diagndstico, que sepan cual es el nombre de la enfermedad pero que no hagan caso de la
evolucion de la enfermedad, porque cada nifia evolucionada de una forma diferente. Hay
nifias que evoluciona muy bien, otras nifias que evolucionan menos. Yo siempre les digo que
es trabajo y obtienes una respuesta. A mi siempre me gusta llevar X para conocer una nueva
familia Rett, no para crear falsas esperanzas pero por lo menos para que tengan un baston

donde apoyarse.
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¢ Qué necesidades plantea una familia con una hija con Sindrome de Rett?

M: Econdmicas, psicoldgicas y necesidades educativas. Educativas en el sentido de
que estas nifias necesitan una persona de confianza. Educativas hacia los padres y educativas
hacia las nifias. Esos padres tienen saber qué es el Rett, educar a sus hijas, saber qué objetivo
quieren alcanzar con su hija para obtener un resultado. En el momento que no esté el padre y
la madre van a necesitar un educador.

¢ Tenéis contacto con otras familias con hijas con Sindrome de Rett?

M: Si.

¢ Qué os aporta ese contacto?

P: Yo sinceramente el pensar que mi hija es al que mejor esta quiza por el esfuerzo de
su madre por tratarla como una chica normal y quiza ese es el camino. A mi esa comparacion
con otras, me anima.

M: El estar con otras familias y hablar del Rett es bonito. Es como una especie de
terapia.

P: A mi personalmente me anima cuando estamos juntos en los congresos por el
hecho de pensar que lo estamos haciendo bien. Por ejemplo, en comentarios de jmira que esta
comiendo sola!.

M: A mi al principio el contacto con otras familias era muy frustrante porque de ver
que yo tenia una hija que estaba muy bien y el resto no. Porque yo queria gque ellas también
estuvieran bien. Te das cuenta que no, que cada nifia lleva una evolucion y a veces me hacen
sentir mal de lo bien que esta X. Es una sensacion que uno tiene. Pero claro me pongo en la
piel de un papa que tiene una hija en silla de ruedas, con pafiales, que les gritan o se agrede,
pues lo pasa mal. Porque dices que suerte he tenido yo y que pena que ellos no puedan

disfrutar como yo estoy disfrutando de mi hija.
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ENTREVISTA INES

¢ Qué edad tiene y con qué edad recibi6 el diagnostico? Tiene 5 afios y fue
diagnosticado con 3 afios.

¢ Qué empezaste a notar en tu hijo que te alerté de que algo no iba bien?

Empezamos a notar cuando tenia que sostenerse sentado a partir de los 6 meses.
Notamos que tenia la espalda tortuga. El hijo mayor que tenemos ha sido muy bueno de
pequefio, pues deciamos que era como su hermano mayor. Tampoco nos preocupamos,
deciamos que iba mas lento. Pero ya a los 10 meses 0 12 era mas evidente que no andaba o se
mantenia sentado. Ya nos derivaron a neuropediatria y a Atencion Temprana y alli el
neuropediatra nos dijo no sabia si realmente es un problema madurativo o realmente hay algo
mas. Luego empezaron a salir movimientos involuntarios, veias que la mirada se le hacia
golpecitos. Ya veiamos al tercer afio que algo claro pasaba. Pero realmente como que
mantienes la esperanza de que cambiara, porque en los electros nunca le salia nada.

¢ Como describirias el momento en que te enteraste de que tu hija era diferente?
A mi me lo dijeron de forma accidental. Era justo cuando empezaba el cole, y la médico
rehabilitadora dijo te veo aunque se te haya acabado y asi ya nos despedimos. Y entro al
ordenador dentro del historial de X y dice jay pues mira ya estan los resultados del exoma!
Pues supones que es una mutacion de....es un Sindrome de Rett light. Pensando ella que yo
lo sabia. LIamé a mi marido pero no me lo cogia. Y llamé a una amiga que tiene una hija con
una enfermedad, y me dijo llama a X y habla con ella (delegada Sindrome de Rett en su
provincia).

¢, Cuales fueron los primeros sentimientos o emociones encontrados? Yo recuerdo
de echarte a llorar cuando después hablé con el de genética pero también un cierto alivio al

saber lo que es.
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¢ Qué significa tener un hijo con Sindrome de Rett? Para mi es que es mi hijo, me
da igual porque es que es mi hijo. Entonces yo también digo que tengo dos hijos mas, que eso
me ayuda mucho y los mayores al final umm. Hubiera sido muy diferente si mi hijo hubiera
sido el primero de los hermanos. Para mi en ese sentido no ha sido diferente. Siempre hay
momentos y momentos pero no lo he visto por ejemplo como familias que conozco del cole
que a lo mejor no saben qué hacer.

¢ Cémo definirias a tu hijo con tres palabras? Es stper carifioso, alegre y es
tranquilo.

¢ Qué es para ti o como definirias qué es el Sindrome de Rett? Es retraso
psicomotor.

¢ Consideras que cuentas con apoyos familiares y sociales suficientes? Si.

¢ Cual es el papel de sus hermanos en esta situacion? Se le ilumina la cara cuando
ve a sus hermanos. No son hermanos que sean muy seguidos, pero él va siempre detras de sus
hermanos. Es un gran apoyo. Ayer les conté lo de la entrevista y les pregunté qué dirian sobre
su hermano. El mediano se reia y el mayor dijo que lo malo es que siempre estais yendo de
un sitio a otro con X de terapias, que las terapias valen mucho dinero, etc. Y lo bueno que
tenemos es que a raiz de X hemos conocido otra cultura (risas). Ellos lo normalizan mucho.

¢Acudes a terapia psicolégica? No. Yo siempre digo que mis terapias psicoldgicas
han sido las terapias de X. Cuando he ido a la fisio al final te desahogas y te ayuda.

¢A nivel econdmico, con qué ayudas publicas contais? La Asociacion nos ha
subvencionado parte de las terapias. Yo tengo la de la dependencia al tener un grado 3 que
nos dan 378 euros o algo asi al mes por cuidador. Y luego la declaracién de la renta que te
dan 1.000 euros al afio.

¢, Cuales son las dificultades econdmicas que implica el Sindrome de Rett? A nivel

de medicamentos nada, porque entra por la Seguridad Social. Las inversiones fuertes que
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haces son la silla y las férulas. Pero solo te cubren una al afio (férulas) y cuando crece hay
que cambiarla porque se le quedan pequefias. Nos hemos comprado una furgoneta también.

¢ En qué Asociacion estdis inscritos? En la Asociacion Espafiola del Sindrome de
Rett.

¢ Cémo fue la primera toma de contacto con la Asociacién? Como te he contado
antes, un amiga que su hija pensaba que tenia Sindrome de Rett ya habia contactado antes
con la delegada de la zona y me dijo llamala. Para mi X (delegada), es mi referente con la
Asociacion.

¢ Qué os ha aportado la Asociacion? A mi a X (delegada). Y las otras familias.
Tenemos un grupo que cualquier cosa que te surge puedes poner jque me pasa esto! y puedes
hacer consultas.

¢ Qué terapias y qué profesionales trabajan con tu hijo diariamente? Ahora hace
todas las terapias en el cole (fisio, piscina, logopeda). Fuera del cole hace musicoterapia e
hipoterapia. La mayoria de las nifias de Sindrome de Rett de la zona vamos a las mismas
terapias.

¢ Consideras que estan especializados en el Sindrome? Si.

¢ Qué tipo de escolarizacién ha recibido tu hijo? Educacidn especial.

¢ Qué aspectos de tu vida han cambiado desde que te diste cuenta que tu hijo era
especial? En mi vida casi todo. El trabajo. Yo antes trabajaba en un gabinete de peritaciones
de una compafiia de seguro. Y ahora estoy en un Centro de Educacién Especial. Y en la
forma de ver todo. Te vuelves como mas respetuoso con lo que opina la gente, méas tolerante,
tienes mucho més en cuenta las opiniones. Relativizar las tonterias. La mayor parte de las
cosas ahora me parecen tonterias. La forma de ver la vida te cambia totalmente.

¢ Qué te ha aportado y quitado el Sindrome de Rett? A mi yo creo que me ha

aportado ser mejor persona. Me ha quitado...yo no me siento ni un minuto al dia. En el
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trabajo me canso menos que en mi casa. En el trabajo tienes ayuda de la de apoyo, profe, esta
todo totalmente adaptado.

¢ Cémo ha cambiado vuestra relacion de pareja tras el nacimiento de vuestro
hijo? Yo con mi marido nunca he tenido problemas. Somos muy diferentes de caracter.
Cuando yo estoy muy contenta yo creo que a €l le animo y cuando no, él me dice jchica que
tampoco es paratanto! Yo creo que nos compensamos Y discutimos como todas las parejas.
Yo creo que el respeto también te ha aportado.

¢, Como ha afectado el cambio en tu relacion con amigos/as? Mis amigos de toda la
vida siguen siendo amigos. Te acabas alejando méas pero porque todos tenemos hijos y van
cambiando. Cuando no tienen cumpleafios unos, tienen otros... Quiza al principio si, porque
a lo mejor no sabes qué pasa. A lo mejor si que hubo una temporada que te alejas mas en ese
aspecto. Nos ha aportado conocer a otra gente que te ha aportado mucho.

¢ Qué consejo darias a una familia que acaba de recibir el diagnostico? Que no se
quede con el diagndstico. Que tire para adelante.

¢ Qué necesidades plantea una familia con un hijo con Sindrome de Rett? Yo creo
que lo que mas es apoyo.

¢ Tenéis contacto con otras familias con hijas con Sindrome de Rett? Si.

¢ Qué os aporta ese contacto? (Explica la experiencia con una madre que tiene una
hija con diversidad funcional y le ayudé a acudir a una fisioterapeuta). Te dan un empujon
para seguir adelante. A mi ella me aportd mucho. Y con el resto de familias siempre te acabas
enterando de cosas. Siempre te aportan algo.

¢ Como ves el futuro de tu hijo? No lo veo. Osea no, no lo veo.



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 473

ENTREVISTA NORA

¢ Qué edad tiene y con qué edad recibi6 el diagnostico? Tiene 8 afios ahora 'y
recibié el diagnostico con 3 afios.

¢ Qué empezaste a notar en tu hija que te alerté de que algo no iba bien? Pues que
no caminaba. Yo como madre no queria ver qué le pasaba algo a la nifia. Fue la guarderia la
que nos lo dijo y fui al pediatra. La cambiamos de guarderia a la publica y fue alli donde nos
dijeron que apreciaban que al bebé le pasaba algo. Y claro, de primeras dices a mi hija qué le
va a pasar si es un bebé. Es que no hacia lo que los crios de su edad debian de hacer. La
pediatra decia que ese bebé es normal y que cada crio se sienta a su tiempo y le quitd
importancia. Pero la guarderia que estaba a ver bebés notaba algo.

¢ Como describirias el momento en el que recibiste el diagndstico? Tenia ganas de
saber qué era lo que tenia. Pero cuando sabes que es el Sindrome de Rett no sabes que es
mejor si saberlo o0 no saberlo.

¢ Cuales fueron los primeros sentimientos o emociones encontrados? Pues es que
ademas cuando nos dieron el diagndstico coincidio que estabamos en pleno divorcio y no
tuve tiempo de vivir ese duelo o esos sentimientos. Estaba mas inmersa en el divorcio y lo
vivi dijéramos a posteriori. A posteriori fue cuando me dio el bajon y me dio un chungo
(depresidn). Pues senti tristeza, dolor, un poco todo. Te preguntas el por qué te toca a ti.

¢ Qué significa tener una hija con Sindrome de Rett? Pues es muy duro. Es muy
duro el dia a dia. Mejor no pensarlo y vivir el momento, cada etapa pero es muy duro.

¢ Como ves el futuro de tu hija? No lo sé, espero que bien, que mejor, se intenta
hacer lo que se puede con terapias y siempre tienes la esperanza de que van a sacar algo.

¢ Como definirias a tu hija con tres palabras? Es una nifia muy buena. Si esta

comida, cambiada y descansada es muy buena. Es muy risuefia...es un angelico.
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¢ Qué es para ti o cdmo definirias qué es el Sindrome de Rett? A ver...El Sindrome
de Rett es destructivo para ellos, para las familias. En mi caso que nos hemos divorciado
pienso que ha tenido algo que ver... ha influido.

¢ Consideras que cuentas con apoyos familiares y sociales suficientes? A
ver...cuando tienes un crio con esta enfermedad te excluyes o te excluyen. O te sientas con
padre con crios con la misma enfermedad o realmente te ves sola. Apoyo claro que te gustaria
tener mas apoyo de la familia o de los amigos. No puedes ir al parque de atracciones, que por
poder puedes ir pero no puedes hacer las mismas cosas que el resto. Pierdes amistades y te
cambia la vida radical.

¢ Cual es el papel de su hermano/a en esta situacion? No tiene hermanos, es hija
unica.

¢Acudes a terapia psicoldgica? Psiquiatria. Psicoldgica y a psiquiatrica.

¢A nivel econdmico, con qué ayudas publicas contais? X. cobra su dependencia,
luego a parte la de por hijo a cargo con discapacidad. Lo que pasa la custodia antes la tenia yo
y ahora mismo la va a tener el padre. Un crio asi tiene mucho desgaste y vamos a cambiar
papeles. Ahora la custodia la va a tener él y €l cobrara la dependencia de X, la ayuda por hijo
a cargo de hacienda por tener un descendiente con discapacidad. Luego de la seguridad social
la de por hijo a cargo.

¢, Cuales son las dificultades econdmicas que implica el Sindrome de Rett? Pafiales
por ejemplo, X hasta ahora ha utilizado los de mercado pero ahora pasamos a los de farmacia
y pagamos el 40%. No te sé decir, porque no hemos empezado con ellos. Te diria los pafiales
y los materiales ortopédicos.

¢En qué Asociacidn estdis inscritos? En la Asociacion de Sindrome de Rett y ya.
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¢ Cdémo fue la primera toma de contacto con la Asociacion? Les llamé y me puse
en contacto con ellos para tener un apoyo...sentirte un poco apoyado y arropado por otros
padres como td.

¢ Qué os ha aportado la Asociacion? Pues orientacién porque cuando nacié X yo me
pedi una reduccion de jornada. Pero cuando te viene un hijo con esta enfermedad necesitas el
100% de tu tiempo. Entonces yo pude acceder a una reduccion de jornada de un 99,9% y
ellos me asesoraron y ayudaron.: cuando tenia que hacerlo, como solicitarlo en la empresa,
porque no se suele dar este tipo de casos. Ni mi empresa estaba puesta ni la seguridad social
estaba puesta, ni mi mutua. Era algo inusual (se omite informacion personal y sensible).

¢ Qué terapias y qué profesionales trabajan con tu hija diariamente? Va a
musicoterapia, hace fisio, disfagia en el cole e hipoterapia. Ahora estamos en vistas de
apuntarla a una fisio no corriente, sino una especialista en escoliosis. Hacemos también
visitas al dentista porque tiene bruxismo y le hemos puesto una férula de descarga.

¢ Consideras que estan especializados en el Sindrome? Siempre te gustaria que
estuvieran un poquito mas formados. La semana pasada la llevamos a fisio y entonces estaba
haciendo terapia y le dio una especie de ausencia. Ellas dicen que crisis, yo no sabria decirte
porque claro si no es superior a tres minutos no aconsejan que le pongas el diazepam porque
las deja “K.O.” y se lo pusieron cuando apenas dur6 un minuto y algo. Hay que saber
diferenciar entre crisis y ausencia. Es complicado porgue no todo el mundo esté puesto.

¢ Qué tipo de escolarizacion ha recibido tu hija? Educacidn especial.

¢ Qué aspectos de tu vida han cambiado desde que te diste cuenta que tu hija era
especial? Todos. Es que te cambia la vida radical. La noche y el dia.

¢ Qué te ha aportado y quitado el Sindrome de Rett? Me ha aportado madurez, el
ver la vida de otra manera y qué me ha quitado...Me ha quitado todo, la vida. Vives en cuerpo

y alma a ella.
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¢ Crees que tu relacion de pareja es diferente al tener una hermana con Sindrome
de Rett? Pues ya te digo que nos divorciamos.

¢ Cémo ha afectado el cambio en tu relacién con amigos/as? He hecho otros
amigos nuevos. Como te decia antes pues haces amistades de crios con problemas también
como el de tu hija. Los que tenias antes los conservas pero ya no quedas tan a menudo como
quedabas antes.

¢ Qué consejo darias a una familia que acaba de recibir el diagnéstico? Pues no lo
sé...no sabria decirte la verdad.

¢ Qué necesidades plantea una familia con una hija con Sindrome de Rett?

Econdmicas, y yo por ejemplo para conciliar lo que es una vida con un crio asi y una
vida laboral es complicado. Yo creo que las administraciones deberian de pensar un poquito
mas en los padres con crios asi y ayudarnos econémicamente. Es que con 387 euros que le
pagan de dependencia no vives para mantener a tu hija. Paga luz, agua, gas...es imposible.
Que también es un trabajo y un esfuerzo.

¢ Tenéis contacto con otras familias con hijas con Sindrome de Rett? Con las de
mi provincia.

¢ Qué os aporta ese contacto? Me aporta mucho, porque cualquier duda que tienes,
cualquier cosa te aclaran o te ayudan o te aconsejan. Tenemos un grupo de whatsapp y pones
en el grupo tengo una duda: no sé qué tipo de pafiales le iria bien a X, y te dan informacion.
Te ayuda mucho porque todos méas que menos tenemos las mismas dudas o necesidad. La que

no lo ha pasado lo va a pasar.
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ENTREVISTA RAUL

¢ Qué edad tiene y con qué edad recibi6 el diagnostico? Tiene 15 y fue
diagnosticada con tres afios.

¢ Qué empezaste a notar en tu hija que te alerté de que algo no iba bien? Lo
primero la distonia y a partir de los 8 0 9 meses ya empezaron estereotipias un poco raras y
ya empezd a perder alguna capacidad.

¢ Cémo describirias el momento en el que recibiste el diagndstico? X fue un caso
raro porque a ver, el doctor nos dio tres posibilidades: o es Sindrome de Angelman o es X
Frégil o es Rett. Dijo una de las 3 es 100%. Entonces al principio le diagnosticaron de
Angelman y le hicieron un analisis y dio positivo. Nos asociamos a la Asociacion de
Angelman, llegamos alli y nos dimos cuenta que nuestra hija no era asi. Al afio y pico
seguimos buscando, le volvieron hacer el anélisis y salié positivo en Rett y negativo en
Angelman. Lo describo horrendo. Fue un drama.

¢ Cuales fueron los primeros sentimientos o emociones encontrados? Frustracion,
dolor, enfado, rabia, casi todas las negativas. Incomprension, mucha pena por X.

¢ Qué significa tener una hija con Sindrome de Rett? Ha sacado lo mejor de mi en
muchos aspectos y lo peor de mi en muchos aspectos. Entonces, me ha cambiado la vida.
Estoy convencido de que si mi hija hubiera sido normal no hubiera sacado estas cosas malas.
Me ha extremado para lo bueno y para lo malo.

¢ Como ves el futuro de tu hija? Yo sé que mi hija va a morir, puede ser mafiana o
dentro de un afio o dos, que no le queda mucho y esta fuertemente medicada. El futuro de mi
hija es esperar dulcemente que llegue ese momento.

¢ Como definirias a tu hija con tres palabras? Fuerte, luchadora y comprensiva.

¢ Qué significa tener una hija con Sindrome de Rett? Para mi es un bicho horrible,

inhumano, que anula la vida de una persona y que le deja una ventanita donde puedes ser
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feliz un tiempo, pero lo describo como una discapacidad enorme para la persona que lo tiene
y no es posible ser duefio de su vida, o feliz.

¢ Consideras que cuentas con apoyos familiares y sociales suficientes? A ver...
tanto su madre como yo somos autosuficientes. Yo creo que esto es un fallo, no lo digo como
una virtud. Tendemos a intentar hacer las cosas por nuestros medios. La gente te va
abandonando, es una realidad. Segun van creciendo estas nifias, cuando llegan los 12-13-14
afios la gente se va descolgando y llega un momento que te quedas s6lo. Y eso al final, tu
tiras de superman y superwoman y te vas aislando sin querer y creo que no son suficientes
apoyos pero por culpa de ellos y también nuestra.

¢ Cual es el papel de su hermano/a en esta situacion? No tiene.

¢Acudes a terapia psicoldgica? No.

¢A nivel econdmico, con qué ayudas publicas contais? Con la ayuda de la
discapacidad.

¢ Cuales son las dificultades economicas que implica el Sindrome de Rett? Eso es
muy dificil de valorar. Uno tiene que dejar de trabajar, entonces al dejar de trabajar, dejas
de...Por ejemplo mi ex mujer en aquel entonces era empresaria y podia ganar X dinero al afio
y tuvo que dejarlo. Cuando tienes una persona que es 100% dependiente es inviable trabajar
pero ni siquiera un funcionario. Porque el colegio, entrar a las 10 y salen a las 4, Gsea, ese
horario no lo puede manejar nadie. A dia de hoy el gasto de pafiales 60 euros al mes minimo,
medicinas otros 60 euros, complementos otros 40 euros. Todo lo que es la silla de rueda, 3 0
4.000 euros cada 4-5 afios. Adaptacion del coche, de la vivienda, cambia la bafiera por ducha,
etc. 400 euros que te dan al mes es un 20-30% del dinero que t necesitas. Tus gastos
aumentan por 3-4 y tus ingresos se minimizan. La pérdida de poder adquisitivo es horrible.

¢En qué Asociacidn estdis inscritos? Ahora mismo sélo en la Asociacion Espafiola

del Sindrome de Rett, pero estuvimos en una local que se llamaba Alevines.
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¢, Como fue la primera toma de contacto con la Asociacion? Creo que fue por
telefono, pero contactamos y vimos que el mes siguiente o 15 dias habia encuentro anual y
fuimos al encuentro anual en Almeria e hicimos la toma de contacto.

¢ Qué os ha aportado la Asociacion? La verdad que la Asociacion es fundamental.
Te aporta comprensidn, otras nifias, informacidn, ves un poco el futuro. Aprendes trucos del
dia a dia, sueltas lastres, compartes, etc.

¢ Qué terapias y qué profesionales trabajan con tu hija diariamente? X creo que
ha pasado por casi todas las terapias que existen. Hemos probado fisicas (terasuit), osteopatia,
brujeria, etc. Al final lo que funciona es fisio tradicional, hidroterapia, hipoterapia y
logopedia. Todo lo demas no vale para nada, mi opinién.

¢ Consideras que estan especializados en el Sindrome? Ha habido de todo. Para mi
los profesionales méas preparados con los que mejor ha trabajado ella y valoro mas, han sido
los fisios.

¢ Qué tipo de escolarizacion ha recibido tu hija? Estuvo un afio en guarderia, un
afio en casa de nifios y luego muy pequefiita con 3 o 4 recién cumplidos a educacién especial.

¢ Qué aspectos de tu vida han cambiado desde que te diste cuenta que tu hija era
especial? Todo. Mi vida es distinta. Yo cambié de trabajo (se omite informacion no
relacionada con la pregunta). Mi vida social también, tienes una serie de amigos pero de
aquel entonces ya no. Cambia tu circulo de amistades. Me separé de mi mujer. La vida es
nueva y totalmente distinta.

¢ Qué te ha aportado o quitado el Sindrome de Rett? Me ha aportado capacidad de
supervivencia, positivismo de volver lo negro-blanco, desdramatizar, relativizar, etc. Ahora el
conflicto Catalan o la vida me importan tres bledos. El qué te quita, no se puede valorar, pero

te cambia de trayectoria.
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¢ Coémo ha cambiado vuestra relacion de pareja tras el nacimiento de vuestra
hija? Pues también 100%, porque tu al final tienes una vida que tiene unos parametros
conocidos, pero entras en lo desconocido o incertidumbre. Entonces discutes, tienes visiones
distintas, canalizas las cosas de forma distinta. Al final, mi matrimonio era normal pero se
convirtio en una cosa negativa.

¢, Como ha afectado el cambio en tu relacion con amigos/as? Sigo manteniendo los
amigos de toda la vida. Aparecen amigos nuevos y muy buenos porque ademas tienen el
mismo problema y situacion que td. Lo unico que clarificas la fortaleza de la amistad. Ves
amistades muy débiles y amistades fuertes que te apoyan en todo momento y siguen ahi.

¢ Qué consejo darias a una familia que acaba de recibir el diagnostico? Daria un
monton de consejos. Primero, que se asocien. Que vayan a la asociacion a hablar con la
trabajadora social, como primer punto de referencia. Segundo punto de referencia, que
busquen apoyo psicologico. Yo no lo busqué porque creia que era autosuficiente y al final se
rompen muchas cosas. Y hasta te diria un coach o entrenador personal, porque va a pasar por
periodos muy duros en su vida. Se va a romper el trabajo, el matrimonio, amigos, familia, etc.
Osea todos esos aspectos tarde o temprano, van a pasar por una crisis. Llega un momento
donde no puedas manejar eso, porgque no hay experiencia y no es intuitivo. Son situaciones
novedosas y complejas que requieren profesionales.

¢ Qué necesidades plantea una familia con una hija con Sindrome de Rett? Las
necesidades que plantea son inabarcables e imposibles de dar. Yo soy muy critico con las
administraciones. Los ayuntamientos al final no sirven para nada. TU vas a servicios sociales
al ayuntamiento y nada. Te dan cursos que son genéricos que son para otros colectivos. Tu lo
gue necesitas es un horario de colegio amplio y especifico, un profesional que te traduzca
todo lo que te va pasando. Vas a pasar por muchas necesidades médicas y te conviertes en un

sanitario. Cuando vamos al médico le tenemos que explicar a las enfermeras un montén de



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 481

cdmo hacer las cosas o sintomas. Te conviertes en un experto en medicina. Necesitas un
médico, un enfermero, un fisio, un logopeda, psic6logo, sitios adaptados...es una lucha. ;Qué
necesitamos? De todo.

¢ Tenéis contacto con otras familias con hijas con Sindrome de Rett? Si.

¢ Qué os aporta ese contacto? El apoyo con otras familias es fundamental. Cuando
digo asociacion no solo digo los profesionales, digo las familias. Porque nuestra Asociacién
(Asociacion Sindrome de Rett) al final son familias. Las amistades se fraguan porque tienen
necesidades conjuntas. Y estar con familias que les ha pasado lo mismo que a ti, hace que te

apoyen, te den consejos, visualizaciones que necesitas y es fundamental.

ENTREVISTA ROBERTO

Nota: M (madre) y P (Padre), X (hija 1) e Y (hija 2)

¢ Qué edad tienen y con qué edad recibieron el diagndstico? Tienen dos afios y
medio, y fueron diagnosticadas con 18 meses.

¢ Qué empezaste a notar en tu hija que te alertd de que algo no iba bien?

P: X. (una de sus hijas) no hablaba ni hacia nada, apenas lloraba. Era como una
especie de maullido. No aguantaba la cabeza, no la mantenia recta.

M: yo cuando nacio la nifia decia a esta nifia le pasa algo. Yo casi no la oia y tenias
que estar encima de ella para oirla. Ahora te preocupas un poco. Cuando llegan los 6 meses y
no levanta la cabeza en el cambiador, no estira los brazos, la dejabas en el suelo y era una
pegatina. La dejabas en su arco de juego se quedaba mirandolo y sélo levantaba la manita.
Era muy bebé. Tenian 6 meses y seguian siendo bebés.

¢ Como describirias el momento en el que recibiste el diagnostico?

M: El peor dia de mi vida.

¢,Cuales fueron los primeros sentimientos o emociones encontrados?
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M: Yo estaba sola. Bueno, fui con mi hermana y entre a la consulta s6lo con X porque
en un principio s6lo nos valoraron a X, ya que Y (la otra hija con Sindrome de Rett) iba una
poquito mejor. Me acompafid mi hermana porque yo estaba recién operada. Entre a la
consulta con X y me dice el hombre ¢vienes sola? Cuando me dio la noticia no sabia cémo
reaccionar y llorar y llorar. Llamé a mi marido y sali6 del trabajo y se vino a casa.

¢ Qué significa tener dos hijas con Sindrome de Rett?

M: Una putada.

P: Una prision.

¢, Como ves el futuro de tus hijas?

P: Negro de momento negro.

M: No lo sé es complicado, ojald mafiana salga una cura y mi hija esté corriendo y...

¢ Como definirias a tus hijas con tres palabras?

M: Definiria a Y como carifiosa, pero muy independiente pero a la vez necesita que
estés con ella. Yo la definiria como déjame pero estate conmigo.

P: La dejas en el suelo y esta chillando o gritando. Esta todo el dia muy nerviosa. X es
muy tranquila.

M: X es muy tranquila, carifiosa, es una pegatina, la decimos pegatina porque esta
todo el dia pegada. La coge cualquiera y se pega y se empieza a refrotar como una gatito. Es
una nifia muy amorosa.

¢ Qué es para ti o como definirias qué es el Sindrome de Rett?

P: Como si tuvieses un bebé para que lo entiendes rapido o para que lo pueda entender
alguien.

M: Es que s6lo llevamos un afio con el diagnéstico. Lo definiria como dicen una
enfermedad de base genética pero ninguno de nosotros dos lo tenemos ni es una cosa que

viene de familia. Las nifias no van andar seguramente o les va a costar mucho conseguir este
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objetivo. X no creo que pueda hablar porque no tiene fuerza en las cuerdas vocales. Como
dice mi marido es como si fueran un bebé que va creciendo.

¢ Consideras que cuentas con apoyos familiares y sociales suficientes?

M: Yo por mi parte, mi familia si que nos ha estado apoyando mucho. Si en cualquier
momento me tengo que ir a alguna cosa, pues ella sabe como hacerlo y mi hermana mayor
también o mis tios que se acaban de jubilar.

¢ Cudl es el papel de su hermano/a en esta situacion?

No tienen hermanos.

¢Acudes a terapia psicoldgica?

M: Si. Yo si que voy, en paliativos que me han proporcionado psicolégicamente
ayuda.

¢A nivel econdmico, con qué ayudas publicas contais?

M: Pues llevamos un mes cobrando la de la Ley de la dependencia. Una ayuda que
hay de la seguridad social que son 1.000 al afio por cuidado del menor. Te dan 500 euros en
agosto y otros 500 en enero, pero no se como se llama pero depende de la seguridad social.

P: Luego hay otra que te dan de 100 euros por familia numerosa.

M: Pero sélo estamos cobrando el de una porque al hacer la renta lo hicimos mal. Pero
ya nos lo devolveran.

¢ Cuales son las dificultades econdmicas que implica el Sindrome de Rett?

M: El tema de pafiales como son muy pequefias y es el gasto normal de todas las
familias. Yo he intentado por la seguridad social el tema de pafiales y hemos conseguido unos
gue mas o0 menos les valen. Si he tenido cualquier problema me han dado unas gasas
especiales o0 unas medicaciones para las curas. Parar X una medicacion gratuita para el tema
del babeo. Le salié una yaga en la boca y me dieron un enjuague bucal gratuito. A nivel de

tratamiento, nosotros les llevamos a otros que no estan subvencionados como natacion,
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equinoterapia y estimulacién precoz. El tema de la asociacion, nos han dicho que de vez en
cuando salen ayudas para pagar los tratamientos. Si cada 6 meses sale una pues un mes que te
ahorras.

¢ En qué Asociacion estais inscritos?

M: Si, en la Asociacion Espafiola del Sindrome de Rett.

¢ Cémo fue la primera toma de contacto con la Asociacion?

P: Les mandé un email y me dijeron que les llaméaramos y después nos podrian en
contacto con la delegada de la Provincia.

¢ Qué os ha aportado la Asociacion?

P: Hemos conocido gente, informacion, la delegada nos dio ayuda para hacer papeleo
aungue Yya lo habiamos hecho. Nos dijo todo lo que habia que hacer pese a que ya lo
habiamos hecho.

M: Cuando nosotros llamamos a la asociacion ya habiamos hecho mucho porque
estabamos en un centro de disminuidos donde les dan Atencion Temprana. Cuando nos
dieron el resultado, pues alli nos ayudaron mucho, primero el psicologo y la asistenta social.
Entonces la asistencia social es la que nos dijo: tienes que moverte para hacer papeles cuando
estés preparada. Cuando quedamos con la delegada nos dijo que ya habiamos hecho todo. La
delegada nos dijo que si tenia que acompafiarnos al neurélogo nos acompariaba.

¢ Qué terapias y qué profesionales trabajan con tus hijas diariamente?

M: Acuden a fisioterapia en el hospital dos dias en semana, tres dias a la semana a
estimulacion precoz y fisioterapia, lo llaman Atencion Temprana. Un dia a la semana a
natacion, equinoterapia y otro dia a la semana como a una fisio como estimulacién precoz
mezclada con fisio.

¢ Consideras que estan especializados en el Sindrome?
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P: No. No es algo que estén centrados sélo en eso. Por ejemplo, en la Casa Grande
(Centro Atencion Temprana) llevan mas enfermedades.

M: Pero por ejemplo la chica de natacién si que ha buscado informacion sobre el
Sindrome porque no sabian lo que era.

¢ Qué tipo de escolarizacion ha recibido tus hijas?

M: De momento ninguna.

P: La semana que viene iremos a mirar colegios porque el afio que viene empiezan el
cole.

¢ Qué aspectos de tu vida han cambiado desde que te diste cuenta que tus hijas
eran especiales?

M: Todo.

P: Yo trabajo, por suerte me puedo quedar en casa si quiero trabajar. Por ejemplo la
semana que viene tenemos que ir a ver colegios pues seguramente iré a verlos y trabajaré por
la tarde.

M: El puede tener un poco mas de flexibilidad en el trabajo al trabajar en una oficina
para recuperar o trabajar desde casa.

¢ Qué te ha aportado y quitado el Sindrome de Rett?

M: Nos ha quitado todo, la vida.

P: Yo creo que nada.

M: Yo creo que el Sindrome de Rett no me ha aportado nada. Intentas un poco hacer

una vida normal pero tienes unas limitaciones. Te ha quitado la fuerza, la vida, todo.

¢ Como ha cambiado vuestra relacion de pareja tras el nacimiento de tus hijas?
M: Estas como siempre o incluso mas unidos. Vamos a una. Si digo hay que hacer

esto y lo hacemos. El dice yo creo que a las nifias le vienen bien esto, pues lo hacemos.
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P: Con toda la libertad de si ella se encuentra que no tiene ganas de nada pues te
quedas En casa echas una mano pudiéndolo hacer. Si me toca quedarme en casa pues me
quedo.

M: Esto te une o te destruye, entonces yo creo que estamos un poco en intentar estar
unidos.

¢, Como ha afectado el cambio en tu relacion con amig@s?

P: Les vemos menos. Quedamos para pilares o navidad.

M: Cada uno tiene su vida o se va a vivir a barrios diferentes. Intentamos quedar y si
me tengo que tomar un café con ellas pues voy. Con los amigos de mi pareja hace poco
fuimos a una casa rural y muy bien.

¢ Qué consejo darias a una familia que acaba de recibir el diagnostico?

P: Paciencia y buscar informacion.

M: Buscar ayuda tanto familiar como G (delegada de la provincia). Sobre todo para
guiarte porque no sabes como va a salir la cosa. No hay informacion de como va a ser mi hija
dentro de unos afios.

¢ Qué necesidades plantea una familia con una hija con Sindrome de Rett?

M: Ayuda psicologica y econdmica. Ya no el tema de medicaciones porque la
mayoria estan todas subvencionadas. Es mas el tema economico por lo de la silla adaptada,
fisioterapia, muchisima estimulacion. Nunca hay que dejarlas paradas, sino tenerlas en
completo movimiento porque sino se quedaria atrofiadas.

¢ Tenéis contacto con otras familias con hijas con Sindrome de Rett?

P: Ahora estamos empezando a tener mas. La semana que viene hemos planteado una
quedada con la delegada y las otras familias. Hace dos semanas estuvimos con otras familias

en un curso.
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M: El tiene un grupo de whatsapp donde hablan de cualquier cosa o dudas como lo de
los pafiales.

¢ Qué os aporta ese contacto?

P: Un poco de comprension o tranquilidad de saber que hay méas gente.

M: Y que esa gente te puede ayudar también.

ENTREVISTA SANTIAGO

¢ Qué edad tiene y con qué edad recibi6 el diagnostico? Tiene ahora 2 afios y fue

diagnosticada con 18 meses

¢ Qué empezaste a notar en tu hija que te alerté de que algo no iba bien? Sobre
todo la hipotonia, el bajo tono a la hora de adquirir hitos digamos en el desarrollo méas
temprano en el &rea motora. Nosotros ibamos viendo que todo iba normal, las revisiones
médicas todo bien, pero ibamos viendo que algunos hitos motores como voltearse o sentarse
no los iba alcanzando, y ya no te digo el hecho de llegar el gateo. A partir de los 9 meses es
cuando ibamos notando que iba méas despacito. Al afio nos plantamos y pedimos que le viera
un neurélogo.

¢ Como describirias el momento en que te enteraste de que tu hija era diferente?
La verdad es que no es que nos lo temiéramos, ya que antes del Rett ya le habian descartado
muchas cosas. Incluso un médico por la parte privada nos dijo que no creia que tenia Rett. Al
final la confirmacion fue genética en un segundo analisis genético ya que en el primer
cribado no encontraron nada y ya fueron buscando especificamente el Rett. Cuando ya te
hacen un cribado cuando van a buscar ciertas enfermedades, pues ya te lo esperas. Por una
parte sientes un palo ya que sabes que tu hija esta enferma, era también cierto alivio. Ya que

sabiamos lo que tenia y teniamos miedo a no saber nunca que tenia.
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¢, Cudles fueron los primeros sentimientos o emociones encontrados? Yo senti un
poquito de impotencia es algo que escapaba de mi control, y también un poco de lastima
hacia tu hija por pensar que tiene que convivir con una enfermedad y creo que te
autocompadeces a ti mismo. Madre mia, tengo una hija enferma y es mi hija. La idea que te
habias hecho de familia se desdibuja. Tengo que hacer planes o esquemas nuevos.

¢ Qué significa tener una hija con Sindrome de Rett? Tener una nifia con una
discapacidad y unas necesidades especiales. Una nifia que tiene unas necesidades diferentes.
Cada nifia con Sindrome de Rett tiene unas necesidades diferentes. Para mi es las necesidades
de mi hija X, ya que hay cosas que le pasa a ella que no tiene otras nifias.

¢ Como definirias a tu hija con tres palabras? Encantadora, pequefiita y expresiva

¢ Qué es para ti 0 como definirias qué es el Sindrome de Rett? Para mi seria como
un quiero y no puedo. Es una enfermedad en la que mi hija yo creo que quiere hacer cosas
que no es capaz de hacer. Es como una frustracion para ella y para nosotros. Algo no es capaz
de coordinar lo que quiere hacer con lo que realmente hace.

¢ Consideras que cuentas con apoyos familiares y sociales suficientes? Familiares
y de amigos si.

¢ Cual el papel de su hermana? Es muy importante porque la adora jtienen un
vinculo! Es como su profesor de gimnasia, su amiga. Ella entiende que la hermana esta
malita, que no puede hacer otras cosillas, que hay que cuidarla y que al mismo tiempo hay
que jugar. Ella esta muy pendiente de ella y la protege. Ella quiere jugar con ella pero no le
puede seguir el ritmo.

¢Acudes a terapia psicolégica? No.

¢A nivel econdmico, con qué ayudas publicas contais? Creo que mi mujer tiene una

ayuda de 1000 euros del IRPF.
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¢ Cudles son las dificultades econdmicas que implica el Sindrome de Rett? Pues
muchas, desde que la neurdloga le prescribié necesidades de Atencién Temprana de
estimulacion y de fisioterapia hasta que la hemos obtenido han pasado 11 meses. Los
especialistas te dicen que los nifios son esponjas asi que cuanto antes empiecen antes notas
mejoria. EI no poder obtenerlo de una manera publica, nos ha hecho tener que recurrir al
sector privado. Fisioterapia, estimulacion, etc. y todas las semanas. Sélo en fisio son 45 euros
la sesidn y dos veces por semana. Nos gastamos 400 euros al mes s6lo en terapia. Luego
aparte las medicinas que ha ido necesitando para el reflujo o laxante. Simale al mes otros 40
euros en medicinas que necesita tomar a diario. Mas luego los desplazamiento, parkimetros
para las terapias, pues simale otro poquito de dinero. La sillita mas ergondmica o zapatitos
especiales, pues al final todo suma.

¢En qué Asociacion estais inscritos? En la Asociacion Espafola del Sindrome de
Rett

¢ Como fue la primera toma de contacto con la Asociacion? Pues en la primera
toma mandamos un email a una de las delegaciones pero el email estaba inactivo. Al poco
tiempo llamé a la trabajadora social y ese fue el primer contacto por teléfono a la persona que
estaba en Valencia. Ella me derivd a una trabajadora social que estaba en Madrid. Con la de
Madrid concertamos una cita y ya fuimos los tres.

¢ Qué os ha aportado la Asociacion? Sobre todo conocer mas casos Y tener una red
con mas familias que estan en nuestra misma situacion. Hemos coincidido con muchos
vecinos de la zona, de estar a 5 minutos andando que tienen hija con Sindrome de Rett. Te
permite resolver muchas dudas de primera mano sobre las necesidades de las nifias o sobre a
qué colegios les llevan. Al final se crea una red de informacion sobre avances cientificos o

ayudas que puedo solicitar.
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¢ Qué terapias y qué profesionales trabajan con tu hija diariamente? Diariamente
trabajan las profesoras. Todos los dias tiene contacto con sus pedagogas, con sus profes y dos
dias a la semana va a Atencién Temprana. Alli tiene contacto con fisioterapeutas, le dan
también estimulacién. Cada dos semanas va al colegio el Equipo de Atencion Temprana de la
Comunidad para trabajar la parte cognitiva o la parte de estimulacién. Y profesionales
médicos, los especialistas, que no es diario pero tiene un seguimiento todos los meses para
algun especialista.

¢ Consideras que estan especializados en el Sindrome? Si, yo creo que si tienen. Al
final acaban buscando. Le esta llevando una fisio privada que lleva a otras nifias con
Sindrome de Rett.

¢ Qué tipo de escolarizacion ha recibido tu hija? Educacion infantil en un centro
ordinario.

¢ Qué aspectos de tu vida han cambiado desde que te diste cuenta que tu hija era
especial? Pues bastantes. Lo primero es que he tenido que reorientar mi carrera profesional.
Cuando ya sabia que mi hija va a tener unas necesidades tan particulares y que tenemos que
vamos a tener que convivir todos con la enfermedad, decidi dejar mi trabajo. Ya de por si es
dificil conciliar la vida familiar con dos hijas pequefias, pues si ya una de ellas requiere
acudir a terapias o medicos y hace falta estar un poco mas en casa, pues me hizo decidir dejar
el trabajo y buscar algo que me permitiera conciliar mas mi tiempo. En el dia a dia adquieres
rutinas nuevas que tienen mucho que ver con hacer trabajo con ella y convertirte en un
pequefio fisioterapeuta sin titular y cuidador de una persona con una enfermedad. Yo quiero
ser padre de mi hija pero el dia a dia te exige aprender cositas nuevas porque requiere mucho
trabajo también.

¢ Qué te ha aportado o quitado el Sindrome de Rett? Me ha quitado méas dejar otras

preocupaciones que han pasado a un segundo plano y relativizar muchos méas. Eres capaz un
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poquito méas de darte cuenta de las cosas realmente importantes. De otras cosas que te
parecian mas importantes, son ahora triviales y no les das tanta importancia. Me ha aportado
un nivel de preocupacion por mi familia, tanto por mi hija, como sus padres, hermana,
abuelos o tios. Es una situacion muy estresante que te exige fisica y animicamente mucho. Mi
preocupacion es llegar a un momento en el que realmente me pueda saturar. Porque si aporta
obligaciones nuevas que son inexcusables.

¢ Cémo ha cambiado vuestra relacion de pareja tras el nacimiento de vuestra
hija? Pues por una parte yo creo que nos ha unido mas. Porque ya tener la responsabilidad
sobre los menores, ya une a una pareja por el mero hecho de tener hijos. Ya no es una
relacion de dos, pasa a ser una a cuatro. Pero claro ahora al saber que tenemos una hija
enferma, pues crea tensiones. A veces podemos tener diferencias de opinion en torno a qué
puede ser lo mejor respecto al dia a dia o vida cotidiana o futuros tratamientos. Se crean
tensiones como cualquier relacion de pareja por ser puntos de vista diferentes. Por otra parte,
nos deja menos tiempo para la vida de pareja. A largo plazo el temor que tengo es caer en una
monotonia o rutina que al final nos haga sentirnos infelices.

¢ Como ha afectado el cambio en tu relacion con amigos/as? Cuando ya tenemos
hijos pues al final hay muchos planes que dejas de hacer y te acabas juntando con amigos que
tienen hijos. Pero intentamos siempre sacar tiempo para los amigos. Yo por lo menos he
tenido la necesidad de contarles lo que estaba pasando.

¢ Qué consejo darias a una familia que acaba de recibir el diagnostico? Lo
primero que se dé un pequerfio tiempo para asimilarlo, replantearse. Porque simplemente
puedes caer en negacién. No sé cada uno como lo puede afrontar pero puede ser mas duro
para unas personas que para otras. Creo gque todo el mundo necesita un pequefio tiempo para
asimilarlo, pero que no lo alarguen demasiado. Cuando antes se empiecen a movilizarse para

prepararse para la nueva situacion de su hija va a ser mejor. Yo si que les recomendaria



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 492

asociarse o entrar en contacto por lo menos con gente que estén en la misma situacion de
ellos. Si creen que necesitan apoyo psicoldgico también se lo recomendaria. Hay gente que
necesitara apoyo familiar o profesional de un terapeuta.

¢ Qué necesidades plantea una familia con una hija con Sindrome de Rett?

Econdmicas por una parte. Pero antes estan las asistenciales de Servicios Sociales,
porque al final lo que més cuesta es tener los servicios cubiertos para no tener un desembolso
econdmico. No estoy de acuerdo en que todo el mundo por tener una nifia enferma tenga los
mismos derechos o ayuda ya que la realidad econémica de cada familia puede ser diferente,
tanto tengan trabajo como no lo tengan.

¢ Tenéis contacto con otras familias con hijas con Sindrome de Rett? Si.

¢ Qué os aporta ese contacto? Sobre todo méas conocimiento de la enfermedad de
coémo va a evolucionar, consejos, ayudas, apoyo mutuo y luego pues también el no sentirte
tan aislado. No es que te haya tocado a ti porque eres tu sino que hay muchas mas familias
con otras enfermedades que estan luchando y te motiva para no caer en la depresion.

¢ Como ves el futuro de tu hija? Como es muy pequeiiita yo veo un futuro, no voy a
decir esperanzador, pero si con unas expectativas de mejoria. No creo que esté hoy peor que
dentro de unos afios. No sélo mi hija sino nosotros en general. Yo creo que el momento de
cuando te estalla todo, creo que es el peor y me gustaria pensar que con el tiempo las cosas de

iran ajustando para bien.

ENTREVISTA IRENE

Nota: M (madre) y P (Padre)

¢ Qué edad tiene y con qué edad recibio el diagnostico? Tiene 15 afios y fue

diagnosticada con dos aproximadamente.
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¢ Qué empezaste a notar en tu hija que te alerté de que algo no iba bien?

M: Pues que no era capaz de darse la vuelta en la cama. Ella no se giraba.

P: No manipulaba, no cogia las cosas.

M: En la guarderia nos dijeron que no se mantenia de pie y notaban que tenia miedo y
no queria que le pusieran de pie porque tenia hipotonia. Cuando nos dijeron ya eso, estaba
stper claro que el tema estaba mal.

¢ Cémo describirias el momento en el que recibiste el diagndstico?

M: Es que fue tan largo.

P: Muy largo porque el neuropediatra de X. lo fueron dosificando un poco el impacto
igual ¢no?. Y como no habia una prueba evidente de que tenia Sindrome de Rett porque era
atipico, se fue alargando y en ese tiempo vas asimilando ese golpe. No es como si te dicen de
la noche a la mafana tienes esto y te va a pasar esto.

M: En un momento dado yo se lo agradeci a la chica a pesar de que metieron la pata
cuando ya nos podian haber dicho que tenia Rett y no salié bien la prueba y luego nos
pidieron disculpas. Yo le dije te agradezco que haya sido asi porque el impacto es tan duro

que asi poco a poco lo hemos ido asimilando.

¢ Cuales fueron los primeros sentimientos o encontrados?

M: Eso fue en Barcelona y en cuanto entré (omite nombre) nos dijo ella que era Rett.
Que iban a hacer la analitica pero que era un Rett de libro. Aunque ya estas preparado, se te
cae el alma a los pies. Pues dolor pero ya estaba el duelo mas o menos trabajo el tema.

¢ Qué significa tener una hija con Sindrome de Rett?

M: Trabajo, mucho trabajo, no sé. Dedicacién exclusiva y cambio de vida.

¢ Como ves el futuro de tu hija?
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M: No sé, esta un poco delicada con el tema de la espalda y no lo sé. Hemos decidido
de momento no operarla. Muy halagador no, yo creo que va a ser duro, no en corto pero de
aqui a 10 afios lo vamos a tener dificil.

P: Yo creo que es mejor no pensar en el futuro, directamente el dia a dia, mafiana,
pasado y a correr. Yo creo que tiene que ser el dia a dia como un maratén, kilémetro a
kilometro como todas las enfermedades.

¢ Como definirias a tu hija con tres palabras?

M: Risuefia, entrafiable.

P: Alegre.

¢ Qué es para ti o como definirias queé es el Sindrome de Rett?

M: Una enfermedad que afecta mayoritariamente a nifias por el tema del X,
enfermedad genética que en la mayoria no hay portadores.

P: Muy discapacitante.

¢ Consideras que cuentas con apoyos familiares y sociales suficientes?

M: Bueno, suficiente. A mi siempre me parece que necesito mas por mi forma de ser,
él igual es diferente.

P: Yo creo que si es suficiente.

¢ Cual es el papel de su hermano/a en esta situacion?

M: Pues ahora es curioso porgue cuando estamos nosotros delante no participa. Y de
hecho para ir con ella a la calle nada, pasa. Pero es curioso porque cuando le hemos dejado
con mi hermana y ha estado ella al tanto enseguida esta pendiente: sécale los dedos bien
porque sino le salen hongos, porque sabe perfectamente lo que tiene que hacer.

¢Acudes a terapia psicologica?
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M: Yo si he estado al principio de todo en unas sesiones con el tema de mi hija'y me
vino muy bien. Yo era la primera vez que tenia una persona con discapacidad y tenia miedo a
la atadura ese. Ostras una persona dependiente completamente.

P: Igual el que sea diferente de los demas

M: Bueno si igual al principio si te da palo el sacarla porque todavia estas dolido, el
que te paren y te pregunten en la calle. Ya con el tiempo eso ya pasa.

¢A nivel econdémico, con qué ayudas publicas contais?

M: Tenemos la Ley de dependencia.

P: Tuvimos suerte que nos la concedieron muy réapida.

M: Enseguida nos dieron el grado 3 y eso esta muy bien.

P: Tengo la jornada reducida y tengo la prestacion. Es una ayuda pero debia de ser por
ley. Cuando una familia tiene esto que tenga uno de ellos libertad para tener la dedicacion
total y no perder el nivel adquisitivo. El dinero esta muy bien pero necesitas el dinero y el
tiempo para estar liberado para ayudar a la persona que tengas que ayudar en casa, me da
igual que sea el Sindrome de Rett que una persona mayor.

¢ Cuales son las dificultades economicas que implica el Sindrome de Rett?

M: Todo. Mi hija esta bastante afectada. Recientemente hemos hecho la adaptacion
del bafio completa. También el vehiculo para moverla. Si empiezas con terapias porque ya ni
te cuento (da informacion sobre terapias a las que han acudido y tenido que costear).

P: Tienes que tener mil ayudas y mas. Hay que adaptar todo, un bipedestador para que
esté de pie o un andador 6seo, todo. No hay limites. Es una inversidn constante.

¢En qué Asociacion estais inscritos?

M: Estamos a medias. En la Espafiola, estamos en una de discapacidad intelectual de
K. (omite nombre de la ciudad por anonimato) y en ASPACE.

¢ Como fue la primera toma de contacto con la Asociacion?
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M: Por internet. Vimos que habia una asociacion y les llamamos. No habia la figura
de trabajadora social. Entonces hablamos con un padre.

P: Era la época de los blogs porque no habia facebook ni nada. Esto fue en el 2006.
En el blog publicaba el hombre cosas y la gente la mandaba preguntas y él contestaba.

¢ Qué os ha aportado la Asociacion?

M: El conocer a mas familias con la misma situacion y que eso es gratificante.
Cuando estés en el grupo de whatapp y la gente va preguntando, pues van aportando y es
enriquecedor. Cada una lo vive de una manera.

¢ Qué terapias y qué profesionales trabajan con tu hija diariamente?

M: Ahora esta con logopeda, fisio, eso en la escuela. Y no sé quién mas. Luego la
piscina pero seria fisio.

¢ Consideras que estan especializados en el Sindrome?

P: No, yo creo que son profesionales que estan especializados en discapacidades

generales. El Sindrome de Rett como es tan concreto pues no.

¢ Qué tipo de escolarizacion ha recibido tu hija?

M: Educacién especial en colegio publico.

¢ Qué aspectos de tu vida han cambiado desde que te diste cuenta que tu hija era
especial?

P: Si no hubiera sido Sindrome de Rett ya habria cambiado el 75%.

M: Yo lo que mas echo de menos es el entorno social. Disfrutar yo de mi tiempo sin
contar con la ayuda de nadie. De esta manera es depender y contando con él para siempre
(pareja).

P: Siempre tienes que estar pendiente de quién se va a quedar con ella para hacer esto.

El problema viene cuando ella quiere hacer un plan y yo otro (pareja).



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 497

¢ Qué te ha aportado y quitado el Sindrome de Rett?

P: Aportado pues conocer mucha gente.

M: Conocer la discapacidad.

P: Conocer ese mundo y conocer buena gente que esta afectada también.
M: Y quitar mucho tiempo.

P: Cosas que hacer y salir con los amigos.

M. Lo que mas nos ha quitado es el ocio.

¢ Cémo ha cambiado vuestra relacion de pareja tras el nacimiento de vuestra
hija?

M: Yo le dije que cuando salio todo lo de nuestra hija se empezaron a separar amigos
de la cuadrilla. Yo le dije que nosotros no nos lo podiamos permitir porque nos
necesitabamos el uno al otro. Yo creo que ha sido union.

P: Si no hubiéramos tenido hijos ya nos hubiéramos separado. Siempre hay algun
momento de crisis pero yo creo que nos ha unido.

¢ Como ha afectado el cambio en tu relacion con amigos/as?

M: Totalmente. Yo creo que por mi forma de ser necesito estar con gente porque creo
que soy muy sociable y me ayuda estar con gente y eso ha ayudado a abrir nuevos amigos.
Yo creo que nuestros amigos pocos han resistido y han estado con nosotros.

P: Yo creo que igual encontrar nuevos amigos o salir con gente nueva.

¢ Qué consejo darias a una familia que acaba de recibir el diagnostico?

M: Disfrutarle, porque luego se van poniendo mas discapacitantes y el crio va
perdiendo conexidn aunque luego vuelven otra vez un poco. Que no le metan en un colegio
especifico, para mi, que vivan toda la normalidad que pueda, porque les queda toda la vida

para ir en uno especifico



ANALISIS DEL IMPACTO Y ORGANIZACION FAMILIAR EN EL SINDROME DE RETT 498

P: Yo creo que mi hija mientras ha estado en el colegio publico del pueblo con una
politica de integracion en una escuela pequefia ha estado muy bien.

M: Que vivan la normalidad todo lo que puedan.

¢ Qué necesidades plantea una familia con una hija con Sindrome de Rett?

M: Yo creo que psicolégica en el momento en el que te diagnostican. Porque se te
muere un hijo. Yo me acuerdo que cuando lo pedi estaba como que tenia un nifio sano y
ahora no, va a tener todas estas cosas. Luego no lo sé. Yo pienso también que si tienes un
entorno social muy bueno (familia, colegas y tal), lo puedes llevar. Econdmicamente estar
bien.

P: Que tengas un entorno social que te liberen un momento de todo y tener asi una
liberacion.

¢ Tenéis contacto con otras familias con hijas con Sindrome de Rett?

Mi: Si.

¢ Qué os aporta ese contacto?

M: Pues conocimientos de temas fiscal por ejemplo. Nos ayudaron con una historia
que habia y nos informaron.

P: No, y bueno a veces cuesta estar porque no estamos muchas veces con la gente. Te
da un poco de pereza porgue tampoco tienes mucho contacto.

M: Pero luego es una union 100%.

P: Ese rato estas sUper a gusto compartiendo las vivencias.

ENTREVISTA CELIA

¢ Qué edad tiene y con qué edad recibio el diagnostico? Tiene 14 y fue

diagnosticada con 2 afios y medio.
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¢ Qué empezaste a notar en tu hija que te alerté de que algo no iba bien? No nos
dimos cuenta, porque era nuestra primera hija y alrededor no habia nifios cerca con los que tu
pudieses comparar. X nacié de manera prematura a los 8 meses. Como tuvo este percance al
nacer pues tuvimos mucho seguimiento. Fue la pediatra quien se fue dando cuenta de algunas
cosas y me dijo de ir a la neuropediatra. Fue la neuropediatra quién empez6 a hacerle
examenes como evocados auditivos. Un dia X empieza a convulsionar. Esa convulsion
resulta que la neur6logo que estaba trabajando con ella, estaba justo trabajando con otra nifia
que acaba de diagnosticar Rett. Nos mandd hacer examen y mandaron la muestra a Estados
Unidos. Dio positivo para Sindrome de Rett.

¢ Como describirias el momento en el que recibiste el diagnostico? Yo estaba en
mi trabajo (se omite informacion). Me llegé un email y senti como una tristeza, se te va
cayendo todo. Es tu primera hija y todo aquello que pensaste que iba a ser y que te habias
ilusionado, pues no, no va a ocurrir y no sabes lo que va a ocurrir. Pero eso que te imaginaste
pues no va a ser.

¢ Cuales fueron los primeros sentimientos o encontrados? Dolor.

¢ Qué significa tener una hija con Sindrome de Rett? Guau. Para nosotros ha sido
un aprendizaje y un valorar las cosas de una forma increible. Te das cuenta que en la vida uno
toma la coas por sentado como que va a ocurrir, y con esto te das cuenta que tienen que pasar
muchas cosas para que un nifio hable o camine. Uno empieza a valorar muchos momentos y a
ver la vida de otra perspectiva. Nos ha ensefiado a valorar las cosas que vas logrando.

¢ Como ves el futuro de tu hija? Yo la veo con nosotros y feliz. Yo quisiera que
mantuviera su caminar. No voy a pedir que hable pero que visualizo que la tecnologia cree un
sistema para que ella pueda comunicarse. No sé si nosotros llegaremos a ver una cura o no.
Yo tampoco estoy enfuscada en eso. Hay estudios que me parecen interesantes o terapias

alternativas y las pruebo para disminuir aquellas cosas que alteran méas nuestra dindmica
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familiar o le hacen dafio a ella como la ansiedad o morderse las manos. Vamos un dia a la
Vez.

¢ Cémo definirias a tu hija con tres palabras? Alegre, ella esta feliz y una nifia muy
activa.

¢ Qué es para ti o como definirias qué es el Sindrome de Rett? Trato de decirle (a
su hermano) que es diferente, que todos somos distintos y que en el caso de ella, pues no
aprende tan rapido como él. Y lo que quiere es jugar contigo y no hacerte dafio. Y a un adulto
le digo que tienen una enfermedad genética degenerativa donde las nifias evolucionan muy
bien hasta los 2 afios mas 0 menos y luego van perdiendo facultades. La que caminaba deja
de caminar, la que hablaba deja de hablar. Después van recuperando alguna de esas
capacidades.

¢ Consideras que cuentas con apoyos familiares y sociales suficientes? Yo creo que
Si.

¢ Cual es el papel de su hermano/a en esta situacion? Esta es la familia en las que
les tocd nacer. Tenemos cosas buenas y no tan buena. Habra cosas que podremos hacer junto
y otras en las que no. Cuando vamos en avién vamos en primera y le ve el lado positivo de su
perspectiva (el hermano mayor). En otros momentos dice jquiero ir a otro lado! y ¢no
podemos dejar a X? y no. Yo creo que el tema de la sensibilidad hacia los otros o el tema de
no todos somos iguales o el tema de yo me quedo con X. No te preocupes mama yo me quedo
con ella. Va despertando una madurez y sensibilidad diferente a la que puede tener un nifio de
su edad.

¢Acudes a terapia psicoldgica? Yo acudi cuando el diagndstico. Estuve dos afios

mas 0 menos.
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¢A nivel econdémico, con qué ayudas publicas contais? Ahorita me empezaron a dar
por un hijo a cargo pero como no tenemos 5 afios viviendo en Madrid lo que me dan es algo
asi como 1.000 euros al afio. Y el impuesto por familia numerosa.

¢ Cudles son las dificultades econémicas que implica el Sindrome de Rett?
Mientras mas terapias puedes ofrecer ellas pueden evolucionar mucho méas. Yo siento que el
tema econdmico impacta en las terapias. Nosotros en Venezuela tenemos una escuela de
natacion y ella sabe nadar y es muy importante el agua. Consegui este lugar donde me
gustaria que fuese dos veces en semana (en Madrid) pero no lo podemos pagar. EI importe es
importante, igual que el tema del lenguaje. X tenia terapias en el colegio (en Venezuela). Ella
venia con un puzle de terapias que al llegar aqui si se han visto mermadas porque
econdmicamente no podemos (se omite informacion sensible).

¢En qué Asociacion estais inscritos? En la Espafiola de Rett.

¢ Como fue la primera toma de contacto con la Asociacion? Yo llamé por teléfono.

¢ Qué os ha aportado la Asociacion? Lo de las terapias. Hablo lo de la
musicoterapia. Ellos manejan un boletin con informacion. Fuimos a una reunion anual para
compartir con otras nifias. También es importante que los nifios conozcan a las amigas de X y
aprendan a convivir. Compartimos un poco con las familias.

¢ Qué terapias y qué profesionales trabajan con tu hija diariamente? En el colegio
entiendo que tiene fisio y tiene lenguaje. Y fuera del colegio estoy con la mdsica y estoy con
la fisioterapia en agua.

¢ Consideras que estan especializados en el Sindrome? A donde voy a las terapias
no importa si saben (para mi) o no del Sindrome de Rett. El tema de la musica igual le vas a
llegar a una persona con paralisis, autista o Rett. En el caso de X se parece mucho al autismo.
Digamos que a mi lo que me interesa es que la persona sepa trabajar con personas especiales

y sepa especificamente lo que esta dando.
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¢ Qué tipo de escolarizacion ha recibido tu hija? Educacion especial.

¢ Qué aspectos de tu vida han cambiado desde que te diste cuenta que tu hija era
especial? Cuando supimos que X tenia Sindrome de Rett yo tenia tres meses de embarazo de
mi segundo hijo. Mi mayor angustia era que no fuera nifia. Yo pensaba que no me pasara lo
mismo dos veces. M&s que me cambie en cuanto a mi dindmica, al final el cambio no es tan
grande. Mas como no la llevo a clase de ballet, la llevo a terapia. Mas menos. Yo siempre he
sido una mujer con tendencia a mirar las cosas positivas.

¢ Qué te ha aportado y quitado el Sindrome de Rett? Voy a empezar por lo que me
ha aportado. La sensibilidad hacia los otros. EI empezar un proceso de autoconocimiento de
mis emociones. Una conexidn con mi esposo que en vez de destruir nuestro matrimonio, mas
bien lo consolidd mucho més. Los dos hemos pensado en las reflexiones de lo que es la vida
y de lo que tienes y no tienes o lo que es importante y no necesariamente tan importante. Te
cambia la sensibilidad y la vision de ver a los otros. Creo que es una de nuestras misiones
también ensefiar a los otros.

Lo malo es que te limita al momento de salir y a donde vas. Hay una excursion a la
sierra, pues tu dices jguau! me encantaria ir porque lo van a disfrutar, pero digo X no sé si lo
aguantara o no aguantara. Es un esfuerzo que uno tiene que hacer para salir de la comodidad.

¢ Como ha cambiado vuestra relacion de pareja tras el nacimiento de vuestra
hija? Como te dije para mi se fortalecio.

¢ Como ha afectado el cambio en tu relacion con amigos/as? No.

¢ Qué consejo darias a una familia que acaba de recibir el diagnostico?

Que un paso a la vez. Creo que lo que he aprendido con esta situacién es que uno la
vida la va haciendo. No sé si programaste o no pero hay que ir viviendo un dia a la vez.

¢ Qué necesidades plantea una familia con una hija con Sindrome de Rett?
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Yo creo que necesidades psicoldgicas en los primeros momentos. Para mi fue muy
atil poder contar con unas personas a traves de las cuales poder drenar todo lo que podia
sentir y canalizar todos esos temores y emociones.

¢ Tenéis contacto con otras familias con hijas con Sindrome de Rett? Bueno con la
musicoterapia.

¢ Qué os aporta ese contacto? Informacion sobre el tema de medicinas o pafiales y es
una informacion que me es Gtil. La otra cosa es por ejemplo mas orientacién de a qué médico

le llevas.
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