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1. INTRODUCCION

El presente trabajo gira en torno a la calidad de vida de los menores
afectados por una Enfermedad Rara (ER), mas concretamente, en sus
dimensiones fisica, mental y emocional. Con este fin, se aborda un me-
ta-analisis centrado en las percepciones sobre dichas subescalas, tanto
autoinformadas por los menores como reportadas por sus cuidadores.
El meta-analisis incluye investigaciones empiricas y cuantitativas sobre
poblacién con una ER diagnosticada desde los o a los 18 afios, publica-
das entre 1990 y abril de 2022. Se crey6 conveniente ampliar la franja de
edad pediatrica mas alla de los 14 afios, para dar cabida a la adolescencia
y pubertad y contemplar asi los importantes cambios fisicos, mentales
y emocionales de esta etapa. Todo ello dio como resultado una muestra
de 3805 menores afectados por una ER, que aporta percepciones autoin-
formadas o informadas por los cuidadores implicados.
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Una enfermedad es rara cuando afecta a un nimero pequeiio de
personas y su baja prevalencia plantea cuestiones especificas. En Euro-
pa se considera que una enfermedad es rara cuando la padece 1 persona
de cada 2.000, existiendo diversos criterios segun las zonas geograficas.
Ademas, una enfermedad puede ser poco frecuente en una regién y ha-
bitual en otra, existiendo muchas enfermedades comunes cuyas varian-
tes son raras (Orphanet, 2022).

Las enfermedades raras (ER) o poco frecuentes son numerosas, de
naturaleza heterogéneay geograficamente dispares (Wakap et al,, 2020).
No cuentan con una estadistica clara y es probable que las cifras estén
infravaloradas (Berman, 2015; Smith et al, 2022). Sin embargo, a pesar de
su heterogeneidad comparten cargas y retos comunes, tanto en térmi-
nos sanitarios como psicosociales y econémicos (Pelentsov et al., 2016;
Fuerboeter et al., 2021). Tales retos estan derivados de su baja prevalen-
cia, como la falta de conocimientos sobre ellas, la escasez de expertos y
los habituales retrasos en el diagnoéstico, lo que obliga a muchos enfer-
mos y familiares a largos y dificiles periplos médicos (Wakap et al,, 2020;
Roessler et al, 2021). Todo ello, unido a su naturaleza crénica, severa,
degenerativa, muchas veces altamente discapacitante y potencialmente
mortal (Delaye et al., 2022), las ha convertido en una prioridad de salud
publica (OMS, 2022).

Se cree que entre el 70 y el 80% de las ER tiene una causa genética;
entre el 50-75% afecta a nifios y muchas de ellas comportan trastornos
multisistémicos graves. En conjunto son responsables del 35% de las
muertes en el primer afio de vida; suponen una causa importante de in-
gresos hospitalarios pediatricos y un tercio de los nifios nacidos con una
ER no llegara a cumplir cinco afios (Wright et al., 2018). Su disfunciéon
multisistémica provoca que, en comparacién con los trastornos comu-
nes, las personas con una ER visiten aproximadamente al doble de es-
pecialistas (Roessler et al., 2021). Asi, sus impactos fisicos y psicolégicos
comprometen seriamente las actividades cotidianas, la autonomia y el
bienestar de quiene las padecen (Uhlenbusch et al., 2019; Delaye et al.,
2022). Todo ello afecta contundentemente a su calidad de vida (CV).
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Como nocién, la CV participa de diferentes definiciones filoséficas,
politicas y sanitarias (Fallowfield, 2009). Es sabido que la evaluacién por
parte de los médicos de la CV de los pacientes no se corresponde bien
con las valoraciones de estos ultimos. Por ello se hace imprescindible
considerarla no desde la perspectiva de los sanitarios, sino de los pro-
pios pacientes y/o sus progenitores (Cole, 2012). En este sentido, la cali-
dad de vida relacionada con la salud (CVRS) se presenta como concepto
multidimensional, el cual incluye &mbitos relacionados con las funcio-
nes fisica, mental, emocional y social (Barayan et al., 2018). Es reportado
por el paciente, y suele medirse con instrumentos cuidadosamente dise-
flados y validados, como cuestionarios o entrevistas semiestructuradas
(Fallowfield, 2009). Es por esta razon por la que adquiere importancia el
analisis de las distintas subescalas o dimensiones de la CVRS.

2. METODOLOGIA

La realizacion del presente meta-analisis obedece a los principios
establecidos por Cochrane en Higgins & Green (2011) y por PRISMA
(2021). Se pactan los criterios de inclusion y exclusion atendiendo a lo
estipulado por Botella & Sanchez (2015) y Moreau & Gamble (2020). Se
establecieron los siguientes criterios de inclusion:

Poblacion: Menores diagnosticados con EF desde el nacimiento
hasta los 18 afos. Aunque la edad pediatrica es hasta los 14 afios,
se amplia esta variable hasta los 18, con el fin de analizar esta si-
tuacion durante la adolescencia y pubertad. De este modo se da
cabida a los cambios sociales y de relacion propios de estas etapas,
pues resultan esenciales en el desarrollo evolutivo de la persona.

Naturaleza metodologia de las investigaciones: empirico y cuan-
titativo.

Horquilla temporal: De 1990 a 2022 (abril).

Rigurosidad metodoldgica. Estudios de reconocido prestigio, publica-
dos en revistas con indice Q1y Q2 (Scimago Journal & Country Rank).
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Instrumentos psicométricos baremados mediante publicacio-
nes académicas que analicen la calidad de vida, mediante las
subescalas: fisica, mental y emocional.

Los criterios de exclusion que se establecieron fueron:

 Estudios comparativos entre menores con ER y poblacién sana
que no clarifican debidamente los grupos experimental y de
control o con problemas metodoldgicos que impiden extraer da-
tos precisos sobre menores con ER.

- Investigacion con adolescentes y adultos jovenes con edad supe-
rior o igual a 18 afios.

Investigaciones cualitativas, estudios con errores metodologicos
e instrumentos mal baremados (Hunter & Schmidt, 2004; Friese
& Frankenbach, 2020).

La estrategia de busqueda obedeci6 a los principios establecidos por
Botella y Gambara (2002) y se realizé utilizando las siguientes bases de
datos: ProQuest, Web Of Science y Scopus. La busqueda se efectué en
abril de 2022. Se establecié que la acciéon mas completa era: “calidad
de AND “enfermedades raras” AND “familia* OR relativ* OR caregiv*".
Estas busquedas arrojaron gran cantidad de articulos. Para de limitar los
resultados, se establecieron las siguientes medidas:

” o«

ProQuest: “titulo”, “abstract’, “texto completo”, “articulo”, “Engli-
sh”, 1990- 2022.

WOS: “title,” y tipo de investigacion “article”, 1990-2022

Scopus: “Article title, abstract, keywords”, “English’, 1990-2022

La seleccion de las investigaciones se efectué siguiendo los princi-
pios de Cochrane and Green (2011) y PRISMA (2021). De este modo, fue
necesario operativizar la busqueda. En consecuencia, se efectué un pro-
ceso sistematico y manual de revision de la totalidad de investigaciones
devueltas por las acciones boleenas. En primer lugar, se revisé por titulo
y resumen la adecuacion de cada investigacion, de forma que se selec-
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cionaron solo aquellas relacionadas con enfermedades raras y calidad
de vida. Posteriormente, se aplicaron los criterios de inclusién y exclu-
sién mencionados, restringiendo los resultados.

El procesamiento estadistico se llevo a cabo utilizando dos softwares.
En primer lugar, se emple6 el programa CMA, para calcular del tamario del
efecto. Se realizo la transformacion estadistica en valores Fisher Z y se cal-
cul6 el andlisis de comparacién de modelos, asi como meta-regresionesy la
prueba de sesgo de Egger. No obstante, debido a la cantidad de datos obte-
nidos, se opto por trasladarlos a JASP, pues permite una mejor visualizacion.

3. RESULTADOS

3.1. Socio-demograficos

Los participantes del meta-analisis, distribuidos en K=83 muestras,
ascienden a un total de 3805 menores de edad, de los cuales 1523 son ni-
fas; 1347, nifios y los 935 restantes no informaron de su género. La edad
media se sitiia en 8.14 afios La mayor parte de la muestra, concretamen-
te el 83.64%, tiene origen europeo, mientras que solo el 7.35% son de
origen oceanico (Australia y Nueva Zelanda) y el 9.01% es de origen asia-
tico (China). La distribucion de las subescalas no es equitativa, de ahi
que se realice un tratamiento de los datos diferente para cada subescala
o dimensidn. En este sentido, la escala emocional presenta K=30 mues-
tras, mientras que la escala mental presenta K=10 y la fisica, K= 43. En lo
relativo a los informantes vemos cémo en la mayor parte de los estudios
son los adultos quienes informan de la calidad de vida de sus hijos o pa-
cientes y no los propios menores diagnosticados. Tan solo 404 menores
(K=4) fueron ellos quienes informaron de estos datos. (Ver Tabla 1 sobre
Resultados sociodemogrdficos de la muestra en sub-escala social)*

41, Las tablasy figuras pueden ser consultadas en el material complementario
(ver epigrafe 6).
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3.2. Estadisticos

En lo relativo al mosaico de graficos de Forest Plot (ver figura 1), se
desprende que el tamarfio medio del efecto en la subescala de la calidad
de vida fisica en menores diagnosticados con una ER es moderado, con
una puntuacion media de 6.76 y unos limites de concisos de 6.17 y 7.34.
En lo relativo al tamario del efecto en la subescala mental, hallamos un
tamario del efecto elevado, con una media de 7.17 y unos limites de 6.50
y 7.84. A diferencia de estos datos, encontramos un tamaiio del efecto
bajo de 4.39 con limites de 3.57 y 5.21. En otras palabras, mientras la ca-
lidad de vida fisica presenta unas puntuaciones moderadas, la calidad
de vida mental arroja puntuaciones elevadas, en tanto que la dimension
emocional ofrece una puntuacién mas bien escasa.

En lo relativo a los resultados puramente estadisticos, encontramos
que existe una heterogeneidad muy elevada para las tres escalas: fisi-
ca (Q= 2 860.95, p<o.001), mental (Q= 68.86, p<o0.001) y emocional (Q=
704.47, p<0.001) (ver tabla 2) (DerSimonian & Laird, 1986). Igualmente,
los resultados del estadistico I* explican cdmo el 98.53% para la dimen-
sion fisica, el 86.93% para la mental y el 95.88% para la emocional de la
variabilidad son explicados debido a la propia diversidad de estudios y
poblaciones humanas (Sterne et al., 2o11). Es por ello que resulta nece-
sario partir del modelo de efectos aleatorios o random y realizar pruebas
de meta-regresion y comparacion de modelos que permitan explicar el
origen de tal diversidad (Bonett & Price, 2015; Higgins & Green, 2011;
Martin-Andrés & Luna del Castillo, 2004).

Del mismo modo, es necesario realizar la prueba de Egg’s con un
99% de fiabilidad, para determinar si existe efecto de sesgo por publica-
cién (Botella & Sanchez, 2015; Botella & Gambara 2002). Los resultados
manifestaron la inexistencia de sesgo por publicacion con un intervalo
de confianza del 99% (Eggers et al., 1997), entendiendo que la signifi-
cancia manifiesta sesgo de publicacion (ver tabla 3).

La heterogeneidad evidenciada en los estadisticos de Q e I?, junto a
la ausencia de sesgo, es coherente con los resultados que encontramos
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en los graficos de funnel plot (ver figura 2)*. De este modo, se encuentra
como en cada una de las subescalas existe una elevada diversidad, pero
siempre dentro de los limites del grafico de funnel, si bien en el caso de
la escala emocional existe una investigaciéon que se considera dato ex-
tremo. Debido la enorme diversidad existente resulta necesario realizar
una meta-regresion (Jak & Cheung, 2019) y un estudio de comparacién
de modelos (Botella & Sanchez, 2015) que permita determinar si hay al-
guna variable moderadora que esté afectando a la calidad de vida men-
tal, fisica o emocional de los menores con enfermedades raras. Para ello
se aplican ambas pruebas en cada una de las subescalas (ver tabla 4)".

De este modo, se encuentra que, como en la subescala fisica, las va-
riables de género masculino, instrumento de medida y cuidador mode-
ran de manera significativa la calidad de vida fisica (ver tabla 4). Mas
concretamente, se desprende que el sexo masculino presenta puntua-
ciones mas elevadas, al igual que los pacientes diagnosticados mediante
el cuestionario HRQOL-PEdsQOL, mientras que, si el padre es el cuida-
dor principal, este presenta valores inferiores en percepcion de calidad
de vida del menor (ver tabla 5)".

De manera andloga, en la subescala mental encontramos como el
género masculino y la edad juegan un papel moderador (ver tabla 4). De
forma mas especifica, se refleja que los menores hombres presentan un
valor mas elevado en calidad de vida frente a sus homoélogas femeninas
(ver tabla 5). Al mismo tiempo, a mayor edad en los menores diagnosti-
cados, mayor calidad de vida en el aspecto mental (ver tabla 5).

Finalmente, en el ambito emocional se ve que la nacionalidad y el
instrumento de medida son las variables mas moderadoras (ver tabla 4).
Asi, se encuentra como el 89% de la varianza de la calidad de vida emo-
cional tiene su origen en la nacionalidad, mientras que el 82% recae en
el tipo de instrumento de medida. De forma mas concreta, hallamos que
China e Italia presentan valores negativos muy significativos, a diferen-
cia de Francia que presenta valores positivos y significativos (ver tabla
5). En otras palabras, la poblacién de la nacion gala presenta valores sig-
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nificativamente superiores en materia de calidad emocional al resto de
las naciones, mientras que China e Italia presentan las tasas mas bajas.
De manera analoga se infiere 6omo el instrumento HRQOL-PEdsQOL
arroja valores positivos significativos, a diferencia del CHQ-PF50 y del
SF-36, que aportan puntuaciones negativas (ver tabla 5).

Hasta este punto se ha analizado por separado cada una de las sub-es-
calas de vida, mostrando su importancia y como se encuentran modera-
das por otras variables. Sin embargo, es necesario plantearse desde una
perspectiva mas holistica como interactuan las puntuaciones de cada es-
cala en la calidad de vida total, esclareciendo el rol determinante de cada
una (ver tabla 6). De este modo, se evidencia como la escala de calidad de
vida mental ejerce una mayor fuerza estadistica, mientras que la calidad
de vida fisica y emocional no presentan significancia (ver tabla 6). Es por
ello por lo que se presenta la figura 3, a modo de resumen de lo expuesto.

4. DISCUSION

La percepcion sobre la calidad de vida fisica viene moderada, prin-
cipalmente, por el género, la edad media, el instrumento y el cuidador.
En general, y de modo significativo, los nifios presentan mejor CV que las
nifias. Esto coincide con otras investigaciones entre menores sanos (Fer-
nandez-Lépez et al,, 2004; Urzua et al., 2009; Cordero, 2019), en las que
los chicos muestran una mejor percepcion sobre su calidad de vida fisica
que las chicas, si bien ellas les superan ampliamente en las dimensiones
familiar y escolar. Estas diferencias pueden estar relacionadas con las ex-
pectativas sociales de los roles femeninos y masculinos en la familia y en
la sociedad, que promueven actitudes y comportamientos diferenciales
desde la infancia (Cordero et al.,, 2017). Asi, se puede encontrar vincula-
cion con la construccion de género a partir de procesos evolutivos en los
que la socializacion de los varones implica mas actividades fisicas, como
el juego y los deportes, mientras que las nifias presentan mejor desem-
pefio en las actividades escolares (Urzua et al., 2009; Cordero et al., 2017;
Cordero, 2019), asi como una mayor tendencia a las conductas prosociales.
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En cuanto a los instrumentos, el HRQOL-PEdsQOL (Bosch et al., 2015;
Cole et al., 2012; Johansen et al., 2013) presenté medidas estadisticamente
mas positivas y significativas que el resto, lo que muestra una importante
variabilidad en este sentido. Esto implica que la eleccion del instrumento
de medida tiene gran trascendencia, al menos a la hora de estudiar las
percepciones sobre la dimensiones fisica, mental y emocional.

En este sentido, es importante destacar la diferencia entre las per-
cepciones sobre CV cuando es autoinformada o reportada por los cui-
dadores principales, siendo mas elevada en el primer caso que en el
segundo (Witt et al. 2019). Esto entronca precisamente con la variable
de instrumento, pues existe la posibilidad de que los estudios basados
en instrumentos autoinformados — como puede ser el Pediatric Quali-
ty-of-Life Inventory o PedsQOL- sea la causa de arrojar puntuaciones
mas elevadas. Por ello, y segtin estos autores, es mas aconsejable recu-
rrir a los instrumentos autoinformados siempre que sea posible, pues
son los propios menores quienes mejor saben cdmo se sienten. En este
sentido, los autores recomiendan que los padres informen solamente
cuando razones como la corta edad, la enfermedad o los trastornos cog-
nitivos no permiten preguntar al nifio. No obstante, el informe de los
progenitores — independientemente de que sea la madre o el padre—,
s6lo debera ser una fuente adicional para ampliar la vision del estado de
salud y el bienestar del nifio (Witt et al., 2019).

Siguiendo con la variable del informante, se encuentra como aque-
llas investigaciones que no especificaban el cuidador y fueron categori-
zadas como “no informa” reportan una peor calidad de vida que el resto.
Del mismo modo, cuando eran ambos padres quienes informaban de la
calidad de vida de los hijos dan como resultado puntuaciones negativas
y significativamente inferiores al resto de cuidadores. No contamos con
informacién suficiente para dilucidar con precision estas cuestiones,
pero hay que destacar que son muchas las evidencias que sefialan a las
mujeres como las cuidadoras principales (Briegel et al., 2019). Estudios
como el de Chu et al. (2022) concluyen que, mientras las cuidadoras fe-
meninas perciben las enfermedades de sus hijos como altamente sinto-
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maticas y con mayor necesidad de control biosanitario de la patologia,
los cuidadores hombres tienen percepciones mas negativas respecto a
la calidad de vida general de los menores, especialmente (y como he-
mos visto en el meta-analisis) en la dimension fisica. El hecho de que la
mayoria de los informantes sean madres o cuidadores femeninas pue-
de ser la causa de que ellas informen de mas problemas que los padres
(Calzada et al., 2004; Briegel et al., 2019), lo que deja intuir que cuando
no esta especificado el informante pueden ser mujeres y que, cuando
estan presentes ambos progenitores, sus respuestas tengan una mayor
influencia, razén por la cual se puntia mas negativamente. Sea como
fuere, conviene analizar la situaciéon mas profundamente, pues la cues-
tion de género influye contundentemente en la percepcion de la calidad
de vida de los menores con una enfermedad rara (Bosch et al., 2015; Qi
et al., 2021; Witt et al,, 2019; Witt, Kolb et al., 2019, Wu et al., 2020) tanto si
es autoinformada como si es reportada por los cuidadores. En cualquier
caso, y como se sefialaba mas arriba, se reconoce que puede haber dis-
crepancias entre la percepcion de padres e hijos, informando los nifios
de una mejor CV que sus progenitores, incluso cuando padecen enfer-
medades crénicas o un tumor maligno (Cole et al., 2012).

En cuanto a la dimension emocional, el género se manifiesta en oca-
siones de modo inverso a la subescala fisica, afectando en mayor me-
dida a la percepcion de los nifios que a la de las nifias. Es el caso, por
ejemplo, de los menores con Discinesia ciliar primaria, enfermedad de
sintomatologia principalmente respiratoria y cuya percepcion emocio-
nal se muestra muy mediatizada por la ira, la frustracién por los sinto-
mas constantes y la ansiedad por el estado de salud futuro (Behan et al.,
2021). Estos pacientes reportan sentimientos de vergiienza, atribuidos
sobre todo a la necesidad toser, expectorar esputo o sonarse la nariz en
entornos sociales. Asimismo, y segun investigaciones cualitativas reco-
gidas, los nifios con DCP son mas propensos que sus compariieros a ser
retraidos, experimentar ansiedad o depresion e interiorizar los proble-
mas. En este ambito, los niflos tuvieron una puntuacién de funciona-
miento significativamente mas baja que las nifias, lo que nos hace ser
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cautelosos respecto a la gestion e inteligencia emocional en funcién del
género (Fernandez-Berrocal et al., 2012).

Asimismo, encontramos disparidad entre aquellos nifios con herma-
nos afectados, alcanzando estos una mejor puntuacion. Tal aumento es
atribuido a que la intervencion terapéutica estd mas normalizada en el
seno familiar que en los otros casos (Behan et al., 2021), lo que puede
aumentar la aceptacion de la enfermedad y la resiliencia ante ella.

Seguin una encuesta impulsada por Eurordis (Courbier & Berjon-
neau, 2017), 8 de cada 10 pacientes y cuidadores informales europeos
tienen dificultades para realizar tareas cotidianas. Este mismo estudio
arroja que, en comparacion con la poblacion general, las personas que
viven con una ER y sus cuidadores dicen ser tres veces mas infelices y
estar mas deprimidos que la media del resto de la poblacién. Dicha mer-
ma en la calidad de vida mental y emocional se ha demostrado relacio-
nada con mayor ansiedad y depresion. En menores, esta realidad puede
afectar a procesos escolares, influyendo en su socializacion, autoestima
y autoeficacia (Paz-Lourido et al., 2020).

Por su parte, Fuerboeter et al. (2021) advierten que, incluso en los me-
jores tiempos, los menores con enfermedades raras y sus padres informan
de que se enfrentan a importantes deficiencias asistenciales y necesidades
clinicas insatisfechas. Finalmente, afiaden que la pandemia por COVID-19
no solo ha incrementado las fallas del sistema, sino que ha desmantelado
muchos de los avances logrados. Entendemos que, como es logico, esto
podria repercutir atin mas en la calidad de vida fisica, mental y emocional
tanto de los menores afectados como de sus cuidadores.

Segun los meta-datos, la calidad de vida emocional se encuentra mo-
derada por la nacionalidad y el instrumento de medida. De este modo,
puede decirse que hay importantes diferencias entre las naciones y el
que papel que juega el macrosistema y la influencia de los valores cultu-
rales, la legislacion, la salud y las politicas publicas tanto en el exosiste-
ma como en el meso y microsistema de los menores (Bronfenberg, 1992).
Esto podria deberse a potenciales desemajanzas socioculturales, si bien
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es importante sefialar también las disparidades econdmicas y sanitarias
que se derivan de esta realidad transcultural, en particular en relacion
a las oportunidades en el acceso a opciones de tratamiento segtn los
distintos sistemas de salud (Bosch et al., 2015). Asi, en el meta-analisis se
observa que residir en Italia o en China implica puntuaciones significa-
tivamente inferiores, mientas que vivir en Francia se postula como un
elemento protector, presentando los estudios unas medias significativa-
mente superiores. De esto se deduce el interés que puede tener estudiar
con mayor profundidad la idiosincrasia del estado galo a la hora de ges-
tionar las emociones en el sistema sanitario pediatrico. Por su parte, los
retrasos y errores en el diagnostico, unido a la falta de cobertura social,
se manifiestan en elevados porcentajes de pacientes con experiencias
traumaticas, por lo que un diagndstico rapido y preciso de los pacientes
resulta esencial para reducir pruebas o costes innecesarios y prevenir el
estrés psicoldgico de la familia (Qi et al., 2021).

Finalmente, la escala mental se encuentra moderada por sexo y la
edad media. En otras palabras, si el paciente es masculino presentan
una mejor calidad de vida, siendo esta significativamente mas elevada
a la de sus homologas femeninas. Del mismo modo, la edad se presen-
ta como una variable protectora, pues a mayor edad, mejor calidad de
vida. Este resultado se aleja de los datos encontrados en estudios sobre
calidad de vida de menores sanos. Mientras en nuestro meta-analisis,
cumplir afios se presenta como una variable protectora pues la puntua-
ciéon mejora con la edad, en trabajos equiparables con grupos de control
se informé un empeoramiento en las percepciones sobre la CVRS a me-
dida que los nifios y adolescentes van creciendo (Ravens-Sieberer et al.,
2003; Fernandez-Lopez et al. 2004; Cordera, 2015 y 2017. Este dato puede
estar relacionado con la normalizacion del propio estado psico-fisico de
los pacientes, asi como un desarrollo de la resiliencia, entendida como
aceptacion del estado de salud (Huber et al, 2011). En este sentido, hay
evidencias que revelan que los nifios enfermos crénicos se adaptan a las
situaciones de una manera superior a la que cabria esperar (Castro &
Moreno-Jiménez, 2007), sobre todo teniendo en cuenta que en ocasio-
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nes el estado de salud empeora con la edad. Atendiendo a las diferentes
subescalas en afectados por ER, se concluye que la resiliencia puede
actuar como un mediador mas fuerte de la relacion entre el funciona-
miento fisico y la valoracion que el emocional (Schwartz eta al., 2017).

La gravedad de la enfermedad y los problemas socio-econdmicos
actiian como variable de riesgo en muchos cuidadores, cuyo bienestar
emocional se ve considerablemente mermado. Es el caso de los cuida-
dores de menores afectados por el trastorno CDKLs5, con una calidad de
vida emocional fuertemente vinculada a la mayor o menor gravedad de
los problemas de suefio de los menores, asi como a dificultades econé-
micas familiares (Mori et al, 2017). Los datos de este estudio arrojan que
la calidad de vida familiar en general es mas baja en aquellos que utili-
zan mas a menudo el servicio de respiro, lo que segtin los autores sugie-
re que estas familias pueden estar mas agobiadas por el cuidado diario.

La interrelacion de las variables muestra como la escala mental es
estadisticamente mas relevante que la fisica y la emocional. Llaman la
atencion casos como el de los menores con Prader-Willi, en los que si
bien se detecta que los aspectos fisicos y mentales estan deteriorados
y los primeros influyen negativamente en los segundos, se comprueba
que el peso no causa problemas mentales, debiéndose estos principal-
mente a los rasgos faciales. Como sefiala el estudio de Caliandro et al.
(2015), curiosamente, un peso elevado al nacer se asocia a peor calidad
de vida en la dimension fisica, pero no en la mental. Antes bien, cuanto
mayor es el peso corporal, menor es el deterioro de la calidad de vida en
relacion con los aspectos mentales.

Una posible explicacion, segun los autores, seria que los pacientes
con un peso corporal mas elevado tienen menos probabilidades de de-
sarrollar las caracteristicas fenotipicas asociadas a una mayor afecta-
cion de los aspectos mentales. En este sentido, es importante destacar
que los pacientes con una puntuacion global en el componente de salud
mental elevada tienen una autoestima baja, pues poseen mas conoci-
miento de su cuerpo y de su patologia y, por tanto, necesitan mas ayuda
psicoldégica.
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Asi las cosas, se recuerda como es el desarrollo evolutivo de la edad,
junto al género masculino, las variables estadisticamente explicativas.
Como ya se ha comentado mas arriba, las importantes diferencias en-
contradas en este sentido podrian implicar el abordaje desde las teorias
de género, ya que valdria preguntarse por qué las mujeres manifiestan
una peor calidad de vida mental a una edad tan temprana.

5. CONCLUSIONES

Como objeto de estudio y problematica socio-sanitaria, las ER pro-
ponen importantes retos tanto en materia de investigacion. A tales de-
safios se afiaden las complejidades propias de la infancia y adolescencia.

Los meta-datos confirman una puntuacién mas baja sobre la CVRS
de los menores con una ER que sus iguales sanos. No obstante, y en linea
con estudios como el de Johansen et al. (2013) se detecta que las mayo-
res reducciones suelen darse en el Ambito fisico, frente a dimensiones
como la emocional o la mental. En este sentido, aspectos como el géne-
ro, la nacionalidad, el informante o el instrumento de medida utilizado
se revelan como importantes variables moderadoras al respecto, que
pueden explicar algunas de las complejidades socio-culturales tanto a
nivel macro como exosistémico, meso o microsistémico

Si a esto le sumamos el caracter multidimensional del concepto de
CVRS, podemos concluir en la importancia de realizar estudios riguro-
sos, minuciosos y atentos tanto a estas variables como a las diferentes
subescalas de la calidad de vida. Dicha taxonomia puede ayudar a en-
tender mejor las alteraciones en el bienestar general y la calidad de vida
de los menores afectados y sus cuidadores, no como visiéon parcelada
sino como categorizacion que contribuya a obtener una visién multifor-
me e integral de la problematica y sus complejidades.
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6. MATERIAL COMPLEMENTARIO

Puede consultarse en el enlace: datos complementarios meta 3 rvsRLB28-12-22.pdf

O escaneando el siguiente cédigo QR
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