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Resumen

Las enfermedades huérfanas han estado presentes a lo largo de la historia, sin embargo, hasta el
dia de hoy siguen siendo, raras y poco conocidas. Este trabajo investigativo busca no solo dar a conocer
estas enfermedades, sino también estudiar y analizar la importancia del papel de la familia en pacientes
con una enfermedad rara o huérfana, para esto se tendran en cuenta factores como lo econémico, lo
psicoldgico y lo social con el fin de examinar de qué manera repercuten en la dindmica familiar.

Otro aspecto importante para tener en cuenta es el papel del trabajador social dentro del
contexto familiar y social de las enfermedades huérfanas, por lo que la siguiente investigacién busca que
el trabajador social tenga un rol mas activo entorno a la dindmica familiar en paciente diagnosticados
con estas enfermedades, ya que después de haber realizado un rastreo bibliografico, se pudo identificar
gue este tema ha sido poco debatido o tratado desde las ciencias sociales y humanas y especificamente

desde el trabajo social.

Palabras clave: trabajo social, dindmica familiar, pacientes, enfermedades huérfanas.



Abstract

Orphan diseases have been present throughout history, however, to this day they remain rare
and little known. This investigative work seeks not only to make these diseases known, but also to study
and analyze the importance of the role of the family in patients with a rare or orphan disease, for this,
factors such as economic, psychological, and social factors will be taken into account within order to
examine how they affect family dynamics.

Another important aspect to take into account is the role of the social worker within the family
and social context of orphan diseases, so the following research seeks for the social worker to have a
more active role around family dynamics in patients diagnosed with these diseases, since after having
carried out a bibliographic search, it was possible to identify that this subject has been little debated or

treated from the social and human sciences and specifically from social work.

Keywords: social work, family dynamics, patients, orphan diseases.



Introduccion

La presente investigacion nacid con el fin de analizar y conocer el papel de la familia en el
contexto de las enfermedades huérfanas; para el logro y compresion del analisis, se plantearon los
objetivos generales y especificos, los cuales estuvieron apoyados con sus correspondientes técnicas e
instrumentos, que fueron la encuesta, la entrevista semiestructurada y la historia de vida, estas se
ejecutaron con cinco familias de diferentes estratos socioecondmicos de la ciudad de Medellin y Bello
Antioquia.

a partir de cada una de las técnicas se pudo estudiar, analizar e identificar de qué manera se
reconfiguran las dinamicas familiares a partir del diagndstico de una enfermedad huérfana, por otro
lado, a partir de una encuesta de caracterizacion familiar, se logré conocer varios aspectos importantes
del entorno de cada una de las familias como: estrato socioeconémico, servicios a los que tienen
acceso, tipo de afiliacién a la salud, transporte que utilizan para desplazarse a las citas médicas,
antecedentes de EH en la familia, entre otros, en cuanto a las entrevistas e historias de vida, estas
fueron de suma importancia para conocer varios aspectos de la dindmica familiar, del proceso
adaptativo y de las reconfiguraciones de relacién y cohesion de las familias.

Asi mimos es importante recalcar que la presente investigacidn presentada para el trabajo de
grado, a cargo de una estudiante de trabajo social, se viene elaborando desde los periodos educativos
2022-2 al presente 2023-1, en primer lugar, se inicio con el rastreo bibliografico en el que se investigd
diferentes autores que han aportado a este tema, desde las categorias de enfermedades huérfanas,
dinamica familiar y paciente, de igual forma se realizé todo el marco metodolégico, en el que se
presentaron los objetivos especificos y general y la pregunta de investigacion del presente trabajo, por
ultimo se realizd la recoleccidn y triangulacion de los datos obtenidos a partir de las técnicas ya

mencionadas y se hizo un analisis de resultados de cada una de ellas.
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CAPITULO I

Antecedentes tedricos

Antecedente tedrico #1

Referencia:

Titulo: impacto en la dinamica familiar de dos pacientes que padecen enfermedades huérfanas
como la distonia en el barrio chapinero de Popayan cauca 2018

Afo: 2019

Autor: Yeni Alejandra castillo campo y Laura lucia capote camayo
Las autoras dan a conocer el impacto que se da en la familia a raiz del diagndstico de una
enfermedad huérfana como la distonia, con el fin de profundizar conocimientos acerca del tema, y de

aportar recursos a las familias que atraviesan por esta situacion.

Antecedente #2

Referencias:

Titulo: Estudio sobre calidad de vida de los/as hermanos/as de personas afectadas por
enfermedades raras

Ano: 2022

Autor: Elena Martinez Hernandez y Enrique Pastor Seller

El articulo de investigacion, segun el resumen realizado por los autores Martinez Hernandez, E., & Pastor
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Seller, E. (2022). presenta los resultados de una investigacién que da a conocer las caracteristicas y
necesidades mas significativas especificamente de hermanos y hermanas de personas afectadas por
enfermedades raras, huérfanas o poco frecuentes. busca analizar la calidad de vida de las personas
afectadas en cuanto al entorno familiar y social, las dimensiones del estudio se encuentran vinculadas
con el nivel de interaccion familiar, roles desempefiados por los progenitores, recursos familiares, apoyo
de las instituciones sanitarias, sociales y escolares y, por ultimo, el apoyo recibido por la persona
afectada.

Antecedente #3

Referencias:

Titulo: Necesidades de cuidadores familiares de personas con enfermedades huérfanas:
cerrando brechas a través del cuidado enfermero

Aiho:2020

Autor: Cielo Martinez Reyes], Lizeth Oviedo Lépez2, Beatriz Polo Aragon

En este articulo se presenta con el fin de establecer las necesidades de los cuidadores familiares
de personas diagnosticadas con enfermedades huérfanas, para esto los autores hacen una revisién
bibliografica de 28 articulos que analizan las necesidades fisicas, psicoldgicas, y sociales de los
cuidadores.

Antecedente #4

Referencias:

Titulo: La familia en el proceso salud- enfermedad

Afio: 2006

Autor: Elizabeth Miranda Queupil y Paola Rojas Ponce

Las autoras afirman que:
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La interaccion entre familia y salud es una dindmica reciproca, ya que la calidad de las
relaciones familiares existentes condicionara las formas en que la familia serd afectada por la
salud y/o enfermedad de alguno de sus miembros. La familia definira la enfermedad como una
alteracion, luego validard el rol de enfermo y buscara o no el consejo y/o ayuda profesional; las
decisiones de cuando y a quién consultar, la adhesion al tratamiento y su cumplimiento
dependen de la percepcion y del contexto familiar existente en ese momento (Miranday

Rojas,2006, p.5)

Planteamiento del problema

Segun Medisalud (2019):

se conoce como “enfermedades huérfanas” o “enfermedades raras” a un grupo de
cientos de patologias poco comunes que afectan al menos a una de cada 5.000 personas.

El origen de las enfermedades huérfanas es, por lo general, genético y son
enfermedades crdnicas debilitantes que, a pesar de su baja prevalencia, en conjunto afectan al
7% de la poblacion mundial, segun célculos de la Organizacion Mundial de la Salud (OMS).

Una de las razones para el uso del término “huérfanas” tiene que ver con la ausencia de
investigaciones cientificas para encontrar una cura a estas enfermedades, lo cual las hace
huérfanas en la academia de la medicina. (parr.2)

El 27 de noviembre del 2018, el ministerio de salud y proteccidn social colombiano, publicé su
ultima actualizacién del listado de enfermedades huérfanas reconocidas en Colombia mediante la
Resolucidn 5265 del 2018, segun este listado, en Colombia actualmente se encuentran reportadas 2198
enfermedades huérfanas, esto teniendo en cuenta que el articulo 2844 del decreto 780 de 2016
determina que las personas diagnosticadas con este tipo de enfermedades se reportan a este ministerio,

a través del sistema de vigilancia en salud publica; aun asi no hay una ruta de atencién clara y muchos
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medicamentos y ayudas diagndsticas no estan incluidas dentro del plan de beneficios en salud, lo que
impide que los pacientes puedan tener los tratamientos en los tiempos indicados, esto sumado a su
dificil diagnéstico, en algunos casos elevado costo y limitado tratamiento, la falta de experiencia, de
especialistas y médicos, la desinformacién, falta de conocimiento acerca de su condicion, los derechos

gue tienen y estan consagrados en la legislacion Colombiana (Ley 1392 de 2010y ley 1751 de 2015)

En el caso de la persona diagnosticada, segin (Luna et.al,2010 como se cit6 en Reyes,2007,

parra.2):
quien padece la enfermedad se enfrenta a condiciones de frustracion, ira, negacion,

depresion y demas y, por otro lado, la familia tiene que tomar decisiones muy importantes y

dificiles, reorganizarse, replantear expectativas y adecuar sus metas y objetivos a la situacion, ya

gue el tratamiento de un enfermo crénico-degenerativo no sdélo involucra a éste, sino que
también, de forma fundamental, a los demas integrantes de su familia.

Sobre esto, se considera importante tener claridad de lo que se conoce como familia y dindmica
familiar, entendiendo que la familia no es un concepto que se mantenga o se haya mantenido estatico a
lo largo del tiempo, sino que se transforma segun va cambiando la sociedad, para (Lépez et.al,2007
como se cito en Andolfi, 1984, p.6):

para la teoria sistémica, la familia es un sistema conformado por un conjunto de
unidades, que se caracterizan por ser organizadas e interdependientes, ligadas entre si por

reglas de comportamiento y por una serie de funciones dinamicas, en constante interaccion e

intercambio, no sélo entre ellas sino con el exterior. Se distingue porque cumple con tres

propiedades: La primera, el estar constituido por subsistemas, el conyugal (pareja), el parental

(padres e hijos) y el fraterno (hermanos), en segundo lugar, ser un sistema abierto que se

autorregula por reglas de interaccién, debido a que cualquier cambio en un miembro del
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sistema afectard a los demas. Por ultimo, se observa, continuidad y transformacién de este

sistema en interaccion con los otros.

El concepto de dindmica segun gallego (2012)

es cualquier interaccion que se genera en un grupo. Por tanto, las dindmicas familiares
son las interacciones que tienen lugar en el grupo familiar. A través de las dinamicas familiares,
se establecen normas que regulan el desempeno de las tareas de cada miembro de la familia, las

funciones y los roles de cada uno de los miembros. Las dindmicas familiares son especificas y

diferentes a las de otros grupos sociales. (p.33)

Asi como el concepto de familia no se mantiene estatico ,asi mismo pasa con las dindmicas
familiares, cambian segun el contexto actual en el que se encuentre una sociedad, un ejemplo de esto es
el acceso de las mujeres al mercado laboral, esto supone un cambio en las dindmicas familiares toda vez
que los roles dentro de la familia se modifican, ya no son las mujeres quienes tienen completamente la
responsabilidad de las labores del hogar, ni los hombres la responsabilidad de proveer, sino que se
comparten responsabilidades tanto econdmicas como de labores dentro del hogar; y también cambian
segun las particularidades y contexto de cada familia, un ejemplo claro es que uno de sus miembros sea
diagnosticado con una enfermedad huérfana, mental o de cualquier indole.

Se considera fundamental reconocer el impacto que se da a raiz del diagndstico de estas
enfermedades, tanto para quien las padece como para sus familiares; identificar los principales retos y
desafios a los que se enfrentan las personas diagnosticadas y sus familias, es el eje de esta investigacion.

La dificultad para obtener un adecuado diagnostico conlleva a que las personas que padecen
enfermedades huérfanas y sus familias se enfrenten a grandes desafios y se vean obligadas a entrar en
una realidad nueva, cambiante y agotadora, especialmente en los casos en los que la persona que

padece la enfermedad, es completamente dependiente de su familia; ahora bien, saber cudles son esos
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desafios a los que se enfrentan, los cambios a los que tienen que adaptarse, y de qué se reconfigura la
familia a partir de un diagndstico complejo y de la dificultad que hay para acceder a un tratamiento que
en la mayoria de las ocasiones es limitado y costoso. Se considera importante abordar este tema desde
un enfoque mas sistémico, donde el eje principal no sea solo la persona diagnosticada con la
enfermedad (enfoque biomédico) sino también teniendo en cuenta a la familia como unidad de analisis.
Para ahondar sobre este tema, se realizara el estudio de 5 casos que permitiran conocer, los efectos de

este dificil diagnostico en la reconfiguracién y dinamica de las familias involucradas.

Pregunta de investigacion
¢De qué manera se reconfiguran las dindmicas familiares de un paciente diagnosticado con una

enfermedad huérfana?
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Sublinea de investigacion
Familia, infancia y adolescencia
Esta sublinea de investigacidn va acorde al proyecto de investigacidn debido a que esta

orientado a la familia y todo aquello que tenga que ver con su entorno.

Justificacion

El propdsito de esta investigacidn es evidenciar y dar a conocer como es el entorno familiar de
aquellas personas que padecen una enfermedad de este tipo; como es la convivencia, cudles son los
cambios a los que se enfrentaron después de conocer el diagndstico, como fue la reconfiguraciéon
familiar, las crisis por las que pasaron, el reconocimiento de este tipo de enfermedades y el proceso
adaptativo de la familia, cuyo fin es que se conozcan cudles son las consecuencias familiares, sociales y
econdmicas que traen consigo el diagnostico de un pariente con enfermedades huérfanas; asi mismo se
espera que esta investigacién sirva como apoyo para las familias y personas que se estan enfrentando a
la realidad que conlleva el dificil diagndstico de una enfermedad huérfana.

Las enfermedades huérfanas son una problematica social que actualmente se vive en nuestro
pais y aunque hay poco conocimiento acerca de ellas; ha ido transcurriendo de la invisibilidad a la
visibilidad, esto debido a que cada vez son mas personas las que la padecen, y son mds familias las que
se encuentran en una lucha constante contra el sistema de salud colombiano, debido a que este tipo de
patologias carecen de claridad dentro del sistema de seguridad social vigente, a pesar de que hay varias
leyes como la ley 1438 de 2011y la ley 1392 de 2010 que definen estas enfermedades como: “ Aquellas
cronicamente debilitantes, graves, que amenazan la vida y con una prevalencia menor de 1 por cada
5.000 personas, comprenden, las enfermedades raras, las ultra huérfanas y olvidadas”

Segun (Araque Barboza et al.,2022, parr.46)
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No existen modelos de atencion integral que atienda segun su vulnerabilidad y
condicién socio econdmica a este tipo de paciente y a su familia. En este sentido, los principios
establecidos no se cumplen, en términos practicos; lo que afecta gravemente, la calidad de vida
de los sujetos en tales condiciones, siendo los de bajos recursos econdmicos lo mas
perjudicados.
por esto importante que en el caso especifico de Colombia se instaure un modelo de atencién

para pacientes con enfermedades huérfanas, en el que se les garantice un diagndstico exacto de su
enfermedad, un tratamiento asequible y un seguimiento de la enfermedad, donde ademds se considere
la baja prevalencia de la misma; también es importante tener en cuenta que en el pais, muchos de los
casos registrados de EH son en zonas rurales, por lo que es fundamental que se les garantice
acompanamiento tanto a los pacientes, como a sus familias.

Por otra parte, se considera fundamental el andlisis del papel de la familia en un paciente
diagnosticado con enfermedad huérfana, donde se tenga en cuenta las dinamicas y la reconfiguracién
familiar, como un tema de interés y estudio de intervencién del trabajo social, ya que la incidencia de la
familia en la vida del paciente diagnosticado con una enfermedad huérfana determina factores como el

proceso de adaptabilidad ,desarrollo integral, formacién y cohesién grupal del paciente y su familia
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CAPITULO II

Marco conceptual
El marco conceptual se realiza con el propdsito de aportar un conocimiento mas extenso acerca
de conceptos que son fundamentales para la comprensidn de la investigacion, estos conceptos son:
Enfermedades huérfanas, dinamicas familiares, paciente.
categoria #1-Enfermedades huérfanas
Gonzalez (2019) afirma que:
se consideran enfermedades huérfanas aquellas con baja prevalencia, son en su mayoria
de origen genético, pero también se han descrito enfermedades raras de origen infeccioso,
autoinmune, oncoldgico, entre otros, en algunas incluso se desconoce la causa. Hasta la fecha se
han identificado alrededor de 7 000 enfermedades raras en el mundo, sin embargo, su
distribucidn varia entre paises e incluso ciudades, una enfermedad puede considerarse rara en
un area geografica, pero ser frecuente en otra. (p.2)
segun la Organizacién Mundial de Salud (OMS) se estima que:
cerca de 7.000 enfermedades huérfanas afectan al 7% de la poblacidn mundial, aunque
las estimaciones varian de acuerdo con las definiciones legales establecidas por cada pais. En
Colombia, estas enfermedades estdn reconocidas por las leyes 1392 de 2010y la 1438 de 2011y

en donde se definen como aquellas enfermedades crdnicas debilitantes y graves que amenazan
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la vida y que tienen una prevalencia menor de 1 por cada 5.000 personas. Estas patologias estan
divididas en tres categorias: enfermedades raras, ultra-huérfanas y olvidadas.
Es importante comprender la complejidad de estas enfermedades, para poder abordar correctamente el
tema de investigacidn, teniendo en cuenta que no existe un concepto Unico de lo que son estas
enfermedades ya que estas pueden variar segun la definicion de cada pais.
categoria #2- Dindmicas Familiares
Segun gallego (2012)
la dindmica familiar se puede interpretar como los encuentros entre las subjetividades,
encuentros mediados por una serie de normas, reglas, limites, jerarquias y roles, entre otros,
gue regulan la convivencia y permite que el funcionamiento de la vida familiar se desarrolle

armoénicamente. Para ello, es indispensable que cada integrante de la familia conozca e

interiorice su rol dentro del nucleo familiar, lo que facilita en gran medida su adaptacién a la

dindmica interna de su grupo. (p.333)

El concepto de lo que se entiende por dinamica familiar es dificil de definir, dado a que para
darse una idea mdas amplia de lo que esta significa, es necesario evidenciar qué pasa realmente al
interior de las familias y postular una representacién que se asemeje a la realidad.
categoria #3 Paciente

segun (Sala Adam et al.,2000):

la definicién de paciente es bastante desafortunada ya que esté termino se originé
desde un enfoque puramente biologicista en el que la enfermedad es la protagonista y se dejan
de lado aspectos como lo psicolégico, social o familiar por lo que “paciente” seria un ente
pasivo; es un objeto en manos del médico como mecanico que se esfuerza por componer las
funciones alterada; otra razdn seria que se le dio una definicién desde la concepcién pedagdgica

tradicionalista, en la cual el alumno actua solamente como objeto del proceso docente. Se dice
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entonces que el paciente es solo el objeto de las bondades y la sabiduria del técnico y

profesional de la salud, sin tener en cuenta que ese paciente también tiene las suyas.

Lo planteado por el autor es fundamental para entender que a la hora de intervenir se debe
tener en cuenta no solo factores bioldgicos, sino también psicoldgicos, sociales, familiares, y culturales,

ya que estos juegan un papel importante en el contexto de cualquier tipo de enfermedad.

Objetivos

Objetivo general:

Analizar las dinamicas familiares de un paciente diagnosticado con una enfermedad huérfana
Objetivos especificos

1. Caracterizar a las familias de pacientes diagnosticados con enfermedades huérfanas con el fin
de conocer su entorno.

2. Identificar cudles son las reconfiguraciones de las dindmicas familiares desde las dimensiones
sociales y econdmicas a partir del diagndstico de una enfermedad huérfana

3. Conocer de qué forma se reconfiguran las relaciones y cohesidn de las familias tras el

diagnéstico de una enfermedad huérfana

Diseiio metodolégico
Paradigma
El paradigma para llevar a cabo esta investigacién es el Comprensivo — Interpretativo, que
permite estudiar las acciones humanas y pensar la realidad desde un enfoque mds amplio, dindmicoy

diverso, o como afirma Martinez (2011a)
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Segun este paradigma, existen multiples realidades construidas por los actores en su
relacion con la realidad social en la cual viven. Por eso, no existe una sola verdad, sino que surge
como una configuracidn de los diversos significados que las personas le dan a las situaciones en
las cuales se encuentra. La realidad social es asi, una realidad construida con base en los marcos
de referencia de los actores. (p.10)

De acuerdo con lo planteado por el autor el objetivo de este paradigma es entender que la
realidad es una construccién de las subjetividades, contexto, entorno social, cultural, y familiar de los

actores de dicha realidad social.

Enfoque de investigacion.
El enfoque de esta investigacidn es el fenomenolégico-Hermenéutico ya que, segin Martinez
(2011b):

La fenomenologia se preocupa por la comprensidn de los actores sociales y por ello de la
realidad subjetiva, comprende los fendmenos a partir del sentido que adquieren las cosas para
los actores sociales en el marco de su proyecto del mundo

La hermenéutica (interpretacién) busca descubrir los significados de las distintas
expresiones humanas, como las palabras, los textos, los gestos, pero conservando su
singularidad. (p.18). Este enfoque es sustancial para la investigacion debido a que va de la
mano con los objetivos planteados, ya que se pretende comprender y analizar la realidad que
viven las familias de un paciente diagnosticado con EH.

Tipo de investigacion

La tipologia de investigacion es cualitativa, definida por Martinez (2011c)
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La investigacion cualitativa busca la comprension e interpretacién de la realidad humana
y social, con un interés practico, es decir con el propdsito de ubicar y orientar la accion humana
y su realidad subjetiva. Por esto en los estudios cualitativos se pretende llegar a comprender la
singularidad de las personas y las comunidades, dentro de su propio marco de referenciay en su
contexto histdrico-cultural. Se busca examinar la realidad tal como otros la experimentan, a
partir de la interpretacion de sus propios significados, sentimientos, creencias y valores. (p 18)
Dicho lo anterior, la investigacion pretende favorecer la interpretacién mas profunda del
entorno de las familias, la cual permita reconocer las reconfiguraciones familiares de un paciente

diagnosticado con enfermedades huérfanas.

Poblacion
La poblacién elegida para participar en la investigacidn, son familias con parientes

diagnosticados con enfermedades huérfanas.

Seleccion de la muestra.
Para la seleccién de la muestra se requiere de una cantidad aproximada de 5 personas del
género masculino y femenino diagnosticadas con una enfermedad huérfana y sus familias
se dividiran de la siguiente forma:
- una persona del género femenino diagnosticada con Porfiria, perteneciente a la fundacion,
FUNDAPOR.
- una mujer madre de dos nifios de 8 y 11 afos, diagnosticados con Hemofilia, pertenecientes a

la fundacion liga para la Hemofilia de Antioquia.



23

- una persona del género masculino diagnosticado con hemofilia, perteneciente a la fundacion
liga para la hemofilia de Antioquia.

- una joven de 29 afios diagnosticada con porfiria intermitente aguda, estudiante de la
universidad Minuto de Dios.

Una mujer de 42 afios madre de un adolescente de 15 afios diagnosticado con Sindrome de

west.
La muestra se elige a conveniencia, segun las técnicas que se llevaran a cabo durante la
Investigacion.
Técnicas e instrumentos
Encuesta

Algunos autores como Jansen, H. (2012) afirman que:
en la sociologia, la palabra encuesta se refiere al estudio de una poblacién
a través de la observacion de sus miembros, de la manera en la que los censos se han
llevado a cabo por aios. En la actualidad, la mayoria de las encuestas utilizan una muestra de los
miembros para medir las caracteristicas de la poblacidn. (p. 42).
Esta técnica se considera conveniente para poder conocer aspectos especificos de las familias
seleccionadas y hacer una caracterizacion de ellas.
Entrevista semiestructurada
las entrevistas semiestructuradas son las que ofrecen un grado de flexibilidad aceptable, a la
vez que mantienen la suficiente uniformidad para alcanzar interpretaciones acordes con los propdsitos
del estudio. Este tipo de entrevista es la que ha despertado mayor interés ya que “...se asocia con la
expectativa de que es mads probable que los sujetos entrevistados expresen sus puntos de vista... de

manera relativamente abierta, que en una entrevista estandarizada o un cuestionario. (Diaz Bravo et al,
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2013, p.163). Se considera necesario el uso de la entrevista semiestructurada, dado a que esta da
intencion a situaciones de conversaciones, de las que se permite obtener informacién sobre un asunto
en especifico, asi mismo permite que las personas objeto de una investigacion, puedan expresar sus

percepciones y subjetividades.

Historias de vida

La técnica de historias de vida se propone para acompaiiar el proyecto de investigacion, ya que
esta nos permitira conocer con mayor profundidad los cambios por los que han atravesado las familias
seleccionadas y conocer eventos importantes de su vida; segun (Olabuenagana,2003, como se citd en
Charriéz, 2012, p.55).

los objetivos de la historia de vida, como método de investigacion, son los

siguientes:

1. Captar la totalidad de una experiencia biografica, totalidad en el tiempo y en el espacio,

desde la infancia hasta el presente, desde el yo intimo a todos cuantos entran en relacion

significativa con la vida de una persona. Incluye las necesidades fisioldgicas, la red familiar,

las relaciones de amistad, la definicién personal de la situacidn, el cambio personal y el

cambio de la sociedad ambiental, los momentos criticos y las fases tranquilas, la inclusién

y la marginacién de un individuo en su mundo social circundante.

2. Captar la ambigliedad y el cambio. Lejos de una vision estatica e inmovil de las personas

y de un proceso vital légico y racional, |a historia de vida intenta descubrir todos y cada

uno de los cambios acaecidos a lo largo de su vida de la persona, las ambigliedades, faltas

de ldgica, dudas, contradicciones, vuelta atras que se experimentan a lo largo de los afios.

3. Captar la visidn subjetiva con la que uno mismo se ve a si mismo y al mundo, cdmo

interpreta su conducta y la de los demas, cdmo atribuye méritos e impugna
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responsabilidades a si mismo y a los otros. Tal visidn revela la negociacion que toda vida
requiere entre las tendencias expresivas de la persona y las exigencias de racionalidad
para acomodarse al mundo exterior.

4. Descubrir las claves de interpretacidon de fendmenos sociales de dmbito general e
histérico que sélo encuentran explicacion adecuada a través de la experiencia personal

de los individuos concretos.
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Triangulacion de la informacion
La aplicacién de las técnicas e instrumentos que se mencionaran a continuacién, contribuyeron
para la recoleccién de datos. con los cuales se elaboré una matriz categorial que fue la base para el

analisis de cada una de las categorias propuestas.

Se realizé una encuesta de caracterizacion familiar, una entrevista semiestructurada y se aplicé
la técnica de la historia de vida con cuatro familias de diferentes estratos socioeconédmicos con parientes
diagnosticados con diferentes EH, esto permitié tener un acercamiento y conocer aspectos particulares
de cada uno de ellos. Para el andlisis de las categorias, se tuvo en cuenta la definicidn de diferentes
autores acerca de cada una de estas categorias, del mismo modo se encontraron diferencias y puntos en
comun entre lo dicho por los autores, en segundo lugar, se hallaron similitudes y diferencias entre cada
uno de los puntos dichos por las personas con las cuales se aplicaron las técnicas, con relacién a cada
una de las categorias.

Dinamica familiar

En el posterior apartado se analiza la categoria de Dindmica familiar, partiendo de la definicion
que hace Viveros y Vergara, (2014):

La proximidad y la distancia entre los integrantes de la familia ofrecen la posibilidad de
interpretar, por parte de ellos mismos, cémo se relacionan, cdmo se vinculan, se acercan o se
alejan, cdmo se colaboran, se apoyan o se muestran indiferentes unos con otros; esto es
fundamental para llevar a cabo una manera particular de creacién del clima familiar y sus
singularidades, y consecuentemente, llegar a construir una visién del mundo desde los propios

recursos. (p.6)
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Algunas de las preguntas de la encuesta de caracterizacidon familiar que responde a la categoria

de dindmica familiar, son las siguientes:

- | éCudles son los ingresos mensuales promedio de las familias?

De las 5 familias encuestadas se identificd que 2 de ellas obtienen ingresos de mas de un salario
minimo legal vigente, lo que les ha facilitado acceder a una medicina prepagada, mejores tratamientos y
ayuda psicoldgica; esto también ha influenciado en el impacto del proceso adaptativo de la familia ya
gue en comparacioén con las familias que reciben ingresos igual o a inferior a un salario minimo, la
dinamica familiar se ve mas afectada y el proceso adaptativo es mds complicado, dado a que al aspecto
econdmico repercute en otros aspectos de la estructura familiar como: aspectos psicoldgicos, sociales e

individuales.

- | éEn su familia alguna otra persona padece esta u otra enfermedad?

Con respecto a esta pregunta se puede distinguir, que para las familias que tienen antecedentes de
enfermedades huérfanas, el proceso adaptativo es mucho mds facil en comparacidn con las familias que
no tienen antecedentes, ya que tienen conocimientos previos de lo que es la enfermedad, conocen
como tratarla, pueden identificar con mayor facilidad los sintomas y conocen los riesgos de estas

enfermedades.

- |Marque el tipo de familia, con el que mas se identifican

3 de las personas tienen una familia nuclear y dos de ellas monoparental; sobre esto se puede
identificar que independientemente del tipo de familia, es importante contar con una red de apoyo

familiar, ya que en comparacién con las personas con una EH que no cuentan con redes de apoyo, estas
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estan mas propensas a problemas psicoldgicos y/o mentales, problemas de drogadiccion, problemas
sociales, entre otros.

En cuanto al analisis realizado con la técnica de la entrevista y dando respuesta a algunas de las
preguntas de la técnica, se encontro lo siguiente:

¢Como ha cambiado tu familia a partir del diagnéstico?

“En muchas dreas, es que, enfermedades como la hemofilia generan, generan como mucho
estrés en la familia, primero, hay un estrés econdmico muy grande, pues hay que sacar dinero, parair a
las citas médicas, las hospitalizaciones, la alimentacion, segundo especialmente en mi mamay en mi
hermana, en mi mamad, especialmente vi, como tuvo que abandonar como sus metas, como mujer, lo
que tuviera, porque debia dedicarse pues, como al cuidado de los hijos, cierto, entonces como que
afecta mucho.”( P4)
- No, pues, espera yo me la pienso bien, puede ser, puede ser, yo diria que si, ahora ya adulto,
pero no, antes generalmente, es fuente de estrés, es fuente de estrés y de diferencias, antes es fuentes
de estrés y diferencias para la familia, pero por qué, porque la familia no cuenta con habilidades, ni con
comunicacion asertiva, ni con empatia, ni con, son familias como con muchas carencias, para
desarrollarse como familia, écierto? Entonces no tienen como los recursos para hacerle frente a esas
dificultades, muchas veces no lo tienen, entonces antes creo que la enfermedad genera es mas discordia
en las familias, mentiras espérame, o sea en el lado de familia obviamente si fue simbolo de unién,
todos se unieron y pues me acompafiaron, nos acompafiaron, nos dieron los recursos que
necesitdbamos, pero que yo vea a mi familia mas unida, no, si se une es porque si...
- En realidad, una enfermedad mds rara es mas fuerte discordia si la familia no tiene las

habilidades. (p4)
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“a mi me afectd en el sentido de que por ejemplo en ese tiempo estaba trabajando en un cajero
y las jornadas laborales son muy fuertes y nosotros como te digo hay dias que tenemos como unos
déficits en fortalezas, en atencidén, no somos capaz, o sea yo a veces siento que me tengo que apagary a
veces me pasa cuando trabajo, yo trabajo que son mis amigos, que saben de mi condicién y que saben
gue mi salud esta primero, pero cuando me enferme no trabajaba en un lugar asi, si eran buenos jefes,
pero tenia unas jornadas laboral muy extensas, entonces eso también, puede afectar mucho, la vida
laboral puede afectar mucho, porque las personas trabajan todo el tiempo, y aparte de eso se estresan o
tiene un dolor con seguridad se va de crisis 0 no puede comer y nosotros tenemos que comer cada 3 04
horas, entonces imaginate un trabajo donde yo no puedo estar tomandome un jugo o comiéndome una

galleta, con seguridad me va a dar crisis” (p3)

éconsidera que la enfermedad de su familiar en alguna ocasidn le ha afectado mentalmente a
él/ellay la familia?

“después de mi diagnostico a mi mama le descubrieron cancer, después de mi diagndstico, mi
papd empezé a sufrir de la presidn y del azdcar, entonces el cuidador que es algo de lo que no se habla
sufre mds que el paciente, porque es esa impotencia de no saber, de que no nos escuchan de que esta
pasando con la eps ,con el seguro, con los medicamentos, cualquier sintoma de alerta en ti, ellos al
principio como somos novatos y no sabemos que nos estd pasando se alteran mucho y yo creo que casi
todos los cuidadores tienen repercusiones fisicas y emocionales, pues mi mama quedé con un tema
ansioso mucho mas fuerte del que ya tenia, mi papa no tanto, pero si repercute en ellos también” (p3)

équé papel creen que asumian en la familia antes del diagndstico y cual creen que es su papel
ahora?

“en mi caso yo era cabeza de hogar, bueno todavia soy cabeza de hogar, pero estuve un afio

practicamente, nada, pues tuve 4 crisis en 10 meses, entonces si acaso caminaba, porque también sufri
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una pardlisis y por alld en septiembre del 2021, que me diera trabajo por dias, porque estdbamos
pasando crisis econdmica muy fuerte, también sufri una depresidn muy fuerte los primeros 6 meses y de
ahi nos dan la noticia del cancer de mi mam3, la enfermedad alteré toda mi vida, la gente me trataba
con mucho, como con mucho cuidado y a mi también eso me fastidiaba”

Dandole respuesta a la pregunta que da pie a la historia se encontré lo siguiente respecto a esta

categoria de dindmica familiar:

¢Cémo ha cambiado la familia en lo econdmico y lo social a partir del diagndstico de la enfermedad?

En la voz del participante nimero 3:

“en lo profesional ha sido muy dificil, no hay empatia, los profesores entienden, a veces creen
gue uno se esta victimizando, porque profe no pude venir porque tengo una cita médica, porque me
siento estallada, porque estoy cansada, porque no soy capaz, la gente no sabe que es esa enfermedad,
yo no me quejo y los pocos que la conocen es porque han visto que lo trabajo, porque cargo mi manilla
por mi seguridad y todo, pero si yo no tuviera esa red de apoyo como mi familia, yo creo que ya me
habia rendido de la universidad, porque siempre cada semestre termino con una crisis”

“con mis compafieros, bueno eso si ha sido un declive en mi vida aca, de hecho unas de las cosas
mas dificiles de asumir ha sido esa, yo no tengo casi amigos en la U, solo tengo dos amigas, una
realmente que si es mi apoyo, de hecho ayer le dije, estoy cansada, no puedo presentar esto, haz tu
parte y dile al profe que te lo califique a ti, pero yo no puedo no soy capaz, estoy enferma, no doy,
trabaje, y la gente sabe que cuando yo digo no puedo mds, es porque realmente no puedo, realmente
estd mal, pero en el saldn las nifias no me quieren, me odian, sino que también estoy mas viejita,
entonces yo no entiendo muchas de ellas, ellas de mi, me ven como competencia, entonces empatia o

sororidad, no ha habido en lo absoluto, pero como te digo, no me gusta victimizarse, siento que estoy
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aca porque quiero alzar la voz para que la gente sepa que esto existe, que hay personas que sufrimos

una enfermedad y no tenemos una vida normal aunque todos crean que si”

Los resultados que arrojaron cada una de las técnicas aplicadas con relacion a la categoria de
dindmica familiar, muestran en términos generales que las personas diagnosticadas con una
enfermedad huérfana y sus familias, pasan por procesos de ajustes y adaptacion, en la que la familia se
enfrenta a muchos retos, como renunciar a proyectos profesionales o laborales, renunciar a la escuela o
por problemas econdmicos, Bullyng, falta de empatia por parte de sus companieros y profesores,
problemas emocionales y/o mentales, contextos de drogadiccion y/o violencia intra familiar y problemas
de pareja, aun asi estos procesos son diferentes en cada familia, la manera en la que estas viven el
proceso adaptativo, depende en algunas ocasiones de factores econdmicos; para las familias que
poseen cierta facilidad econédmica que les permite no solo vivir de manera mds tranquila, sino también
de tener acceso a una salud prepagada, ayuda psicolégica etc., es mucho mas facil el proceso adaptativo

y no se ve tan afectada la dindmica familiar.

Enfermedades Huérfanas
Para el andlisis de esta categoria se tendra en cuenta el concepto dado por Ramirez y llamas
(2011):
Las enfermedades huérfanas por tener origen genético no son curables, pero si se
puede mejorar y controlar el deterioro fisico de los pacientes que las padecen, es decir, que su

tratamiento es paliativo, para la Organizacién Mundial de la Salud los cuidados paliativos se
definen por los enfoques asistenciales que mejoran la calidad de vida de los pacientes y sus

familias cuando estos se ven enfrentados a los problemas asociados con enfermedades

amenazantes para la vida. (p6)
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En el caso de la técnica de la encuesta las preguntas que responden a esta categoria son:

¢cuanto tiempo paso entre el momento en que empezd a sentirse mal y el momento del diagnéstico?

Los resultados arrojan que, en los pacientes que tienen antecedentes familiares, o fueron
diagnosticados al momento de nacer o poco después de nacer, sin embargo, en las personas que no
tenian antecedentes fueron diagnosticados en un afio o0 mas desde el momento en el que empezaron a
sentirse mal.

Asi mismo se tendra en cuenta lo encontrado a raiz de la técnica de la historia de vida y la
entrevista con relacién a la categoria.

Segun el participante 4:

- “Y lo otro que hay que tener en cuenta es que la hemofilia es de las enfermedades raras
con mejores opciones de tratamiento, la hemofilia tiene un tratamiento preventivo, medicamentos,
tenemos los, hay modelos de atencion integral, o sea el tratamiento de la hemofilia, de hecho es
ejemplar para las otras enfermedades raras, de hecho histdricamente la hemofilia estuvo presente en
reinados de rusia y de Europa, en la realeza, de alli es donde se aprendié a identificar, entonces como al
estar en la realeza, tuvo un interés mayor por comprender este tipo de enfermedades, entonces esto
permitié que hayan tantos avances, porque viene de la realeza, entonces la hemofilia dentro de las
enfermedades huérfanas o raras, es la que mejor tratamiento tiene, que mas investigacion se ha

hecho.” (p.4)
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Segun el Ministerio de salud de Colombia la Hemofilia es de las enfermedades huérfanas
mas comunes en el pais, se estima que para 2017 habia 2.773 casos registrados, segun las cifras de la
Cuenta de Alto Costo.

Sobre esto, a partir del analisis realizado con la técnica de la entrevista se encontré:
“Digamos que nos es de las mas comunes, sino que es de las que mejor registros se
tiene, lo que pasa con las enfermedades huérfanas, es que hay mucho subregistro, de personas que
viven con ella, y no han sido diagnosticadas, en cambio en hemofilia, como ha habido tratamiento, el
ministerio de salud, tiene mucho mejor mapeado a la comunidad con hemofilia en Colombia, lo otro es
el tratamiento, como es de alto costo, entonces el ministerio, tiene mucho control sobre la enfermedad,
entonces estdan muy bien identificados, por eso te digo, la hemofilia es de las enfermedades referentes,
en el marco de las enfermedades raras, es referente, porque ha avanzado, tiene tratamiento, tiene
investigaciones, estdn bien identificados.” (p.4)
Sobre lo dicho por el autor y lo encontrado en cada de las técnicas, se puede decir que las
enfermedades huérfanas, aunque son consideradas crénicas, pueden ser tratadas de manera exitosa si
en primer lugar se diagnostican a tiempo, se hacen mejores registros y control sobre las enfermedades y

se les da a los pacientes mejores opciones de tratamientos, ya sean preventivos o de medicamentos.

Paciente

Para el andlisis de esta categoria se tendra en cuenta la definicidn mencionada
anteriormente de autores como (Sala Adam et al.,2000) quien afirma que:

la definicién de paciente es bastante desafortunada ya que esté termino se originé
desde un enfoque puramente biologicista en el que la enfermedad es la protagonista y se dejan
de lado aspectos como lo psicoldgico, social o familiar por lo que “paciente” seria un ente

pasivo; es un objeto en manos del médico como mecanico que se esfuerza por componer las
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funciones alterada; otra razon seria que se le dio una definicién desde la concepcién pedagdgica
tradicionalista, en la cual el alumno actua solamente como objeto del proceso docente. Se dice
entonces que el paciente es solo el objeto de las bondades y la sabiduria del técnico y
profesional de la salud, sin tener en cuenta que ese paciente también tiene las suyas. (prr.6)

En relacidn con las preguntas de la técnica de la encuesta, que se pueden relacionar a esta

categoria son:

Tipo de afiliacién a la salud

Contributivo representa la mayoria de "Tipo
afiliacion a salud".

Segun los resultados, 4 de las personas encuestadas pertenece al régimen contributivo y una de
ellas al régimen subsidiado, sobre esto se puede decir que, aunque las personas que pertenecen a un
régimen contributivo cuentan con mejores tratamientos, en términos generales el sistema de salud en
Colombia no estd preparado para atender de manera eficaz esta clase de enfermedades, incluso hoy en

dia sigue habiendo desconocimiento de estas por parte del personal médico que las atiende.

Asi mismo el antedicho andlisis estara situado en los resultados obtenidos en la aplicacidn de las
técnicas, en cuanto a la entrevista/historias de vida una de las personas entrevistadas afirmé lo

siguiente:
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- “Si, exacto. Es que, y esas es una de las cosas que hay que trabajar mucho, porque todo
se concentra pues en el tratamiento de la enfermedad. Y se desconoce de la enfermedad genera
muchas emociones, muchas cargas emocionales, y que si uno no logra tramitar, esas emociones, esos
sentimientos, si uno no lo tramita como persona, y como familia, eh pues se vuelve mds pesado todo,
mas dificil todo y hace que las personas, digamos que yo no lo vivi, porque tuve la fortuna de tener un
apoyo familiar grande, pero lo veo aca desde la liga en los afiliados, que digamos no cuentan con esas
habilidades y entonces genera como rasgos de antisocial, de depresion, creo que se llama perfil
psicosocial, son una serie de rasgos, en la personalidad de las personas, que los restringen, que lo
limitan a proyectarse, se vuelven violentos en ocasiones. ehh no socializan, entonces eso lo limitan para
gue crezcan, para mi es tan vital el tratamiento clinico, en relacién con el tratamiento como el soporte
psicosocial que se le brinde a la familia, es casi como en el mismo nivel, pero nuestro sistema de salud
trabaja solo sobre lo paliativo, trabaja sobre el dolor, no previene.” (P.4)

Con respecto a esto, se puede decir que para el tratamiento no solo de las enfermedades
huérfanas sino también de cualquier enfermedad, es importante tener en cuenta y tratar cada uno de
los contextos de los pacientes, ya sean sociales, familiares, culturales, entre otros, ya que estos influyen
en el éxito de su tratamiento o recuperacion.

El andlisis de cada una de las categorias planteadas permite responder a la pregunta de
investigacion, que busca conocer de qué manera se reconfiguran las dinamicas familiares en pacientes
diagnosticados con enfermedades huérfanas, puesto que se estudia, se investiga y se analiza sobre cada
uno de los aspectos importantes de esta pregunta, que son: la dinamica familiar, los pacientes y las

enfermedades huérfanas.
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Resultados

A continuacion, se analizan los resultados de la investigacién a partir de cada uno de los
objetivos planteados, con los cuales se pretendia obtener la informacién y tener un acercamiento que
permitiera analizar el papel de la familia dentro del contexto de las enfermedades huérfanas.

Con respecto al primer objetivo planteado, orientado en caracterizar a las familias de pacientes
diagnosticados con enfermedades huérfanas con el fin de conocer su entorno. Se aplicé una encuesta de
caracterizacioén familiar, identificdndose los siguientes puntos:

. Se encontré que el 60% de las familias encuestadas tiene una familia de tipo
nuclear, compuesta por (papa, mama e hijos) y el 40% tiene una familia monoparental,
compuesta por (solo mama o papa e hijos)

Grafica 1. Analisis de los datos arrojados de la encuesta de caracterizacion familiar realizada a
familias con parientes diagnosticados con una enfermedad huérfana.

e La mayoria de las familias residen con un nimero considerable de personas en su hogar,

el 83% vive con mas de dos personas y el 17% con menos de 10 personas.

Cuenta de Mumero de personas gue conforman la familia

Total

Momero depersonasgque... =
= Mas dedos

» Menosde 10
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Gréfica 2. Andlisis de los datos arrojados de la encuesta de caracterizacién familiar realizada a

familias con parientes diagnosticados con una enfermedad huérfana.

e El20% de las familias reside en una vivienda en arriendo, el 60% reside en vivienda

propia y el otro 20% reside en vivienda familiar.

Cuenta de La vivienda en la que residen es

Total

‘ La vivienda en la gue... -
» Propia
» En ammiendo

» Familiar

Gréfica 3. Andlisis de los datos arrojados de la encuesta de caracterizacion familiar realizada a
familias con parientes diagnosticados con una enfermedad huérfana.

En cuanto a la relacion de la persona encuestada con la cabeza de familia, los resultados
arrojados fueron: 50% son Madres de familia, una de ellas es |la persona diagnosticada con la
enfermedad huérfana, otra es madre de un nifio diagnosticado con una enfermedad huérfana el 16% es
padre de familia, también diagnosticado con una EH, 17% es madre cabeza de familia a cargo de un nifio

diagnosticado con una enfermedad huérfana y el otro 17% es un hijo diagnosticado con la enfermedad.



Cuenta de Reladan con |a cabeza de familia

Total

Relacion con la cabezade.. -
1 Madre

= PADRE
» Cabeza de Familia

- Hijo

Gréfica 4. Andlisis de los datos arrojados de la encuesta de caracterizacion familiar realizada a

familias con parientes diagnosticados con una enfermedad huérfana.

Respecto a los ingresos mensuales promedio de la familia, un 40% tiene un ingreso menora 1

salario minimo legal vigente, el otro 40% obtiene mds de un salario minimo legal vigente y el otro 20%

un salario minimo legal vigente.

Cuenta de Cudles son los ingresos mensuales promedio de la familia

Total

Cudlesson losingresos... v

= Menos de un salario minimo
legal vigente

» mas de un saldrio minimo
legal vigente

= 1 salario ménimo legal
vigente
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Gréfica 5. Andlisis de los datos arrojados de la encuesta de caracterizacién familiar realizada a

familias con parientes diagnosticados con una enfermedad huérfana.

Se hallé que un 40% personas de las familias que participaron en la encuesta pertenece a estrato

3, otro 40% a estrato 2 y el 20% a estrato 1.

Cuentade £éA gue estrato pertenece la vivienda?

Total

£A gue estrato pertenece.. =
03
2
[ |

Gréfica 6. Andlisis de los datos arrojados de la encuesta de caracterizacién familiar realizada a
familias con parientes diagnosticados con una enfermedad huérfana.
El 60% de las personas encuestadas aporta ingresos econdmicos a la familia, el 40% no aporta

ingresos econémicos.



Cuenta de Aporta ingresos econdmicos a la familia

Total

Aportaingresos.. -
= 50

n ng

Gréfica 7. Andlisis de los datos arrojados de la encuesta de caracterizacion familiar realizada a

familias con parientes diagnosticados con una enfermedad huérfana.

Uno de los aspectos mas importantes de estas enfermedades es el diagnostico, sobre esto, en
los resultados arrojados por la encuesta de caracterizacién familiar, se encontrd lo siguiente:
-En el 60% de las personas encuestadas pasd un aio o menos entre el tiempo que empezé a

sentirse mal y el momento del diagnéstico, el 40% tardo mds de un afio en ser diagnosticado.

Cuenta de éCuanto tiempo paso entre gque empezo a sentirse mal y el momento del...

Total

£Cuanto tiempo paso entre... *
= un afio 0 menos

1 mas de un afio
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Gréfica 8. Andlisis de los datos arrojados de la encuesta de caracterizacion familiar realizada a
familias con parientes diagnosticados con una enfermedad huérfana.
-El 40% de las personas tiene antecedentes de enfermedad huérfana en su familia, el 60% no

tiene familiares con alguna enfermedad de este tipo en su familia.

Cuenta de {En su familia alguna otra persona padece esta u otra enfermedad huérfana?

Total

{En su familia algunaotra... =
" no

n si

Gréfica 9 Analisis de los datos arrojados de la encuesta de caracterizacién familiar realizada a
familias con parientes diagnosticados con una enfermedad huérfana.

La encuesta de caracterizacion también permitié conocer la situacién general de las diferentes
familias seleccionadas en esta investigacion, y organizar de manera sistematica la informacién obtenida
sobre las condiciones fisicas, materiales, sociales y comunitarias de su entorno.

La utilizacion de esta, ademas fue de gran utilidad para relacionar las condiciones
socio/econdmicas de la familia con la enfermedad huérfana o la persona diagnosticada, como los
antecedentes de la enfermedad en la familia, la relacion que tiene la persona diagnosticada con la
familia, el medio de transporte que utilizan para desplazarse a las citas médicas, tratamientos,
examenes o procedimientos, el nombre de la enfermedad huérfana que tiene el pariente diagnosticado

y el tiempo que pasd para que la persona fuera diagnosticada.
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Con relacién al segundo objetivo enfocado en identificar cuales son las reconfiguraciones de las
dinamicas familiares desde las dimensiones sociales y econdmicas a partir del diagnéstico de una
enfermedad huérfana, se aplico la técnica de la historia de vida, partiendo desde una pregunta principal
¢Cémo ha cambiado la familia en lo econdmico y lo social a partir del diagndstico de la enfermedad? a
partir de esta pregunta, se reconocio lo siguiente:

. En la mayoria de los casos los factores econdmicos y sociales, son en los que mas se ven
afectados la familia y la persona diagnosticada, sobre todo en la etapa de la adultez, ya que es aqui
cuando la persona diagnosticada empieza a tener ciertas presiones sociales.

Un ejemplo de esto fue lo dicho por las personas 1y 3 entrevistadas, quienes afirman:

Segun el entrevistado 1:

- En lo econdmico si se presentan muchas dificultades, sobre todo porque se vuelve mucho mas
complicado el tema del trabajo pues, yo soy docente, cuando inicie con este proceso con mi hijo, yo
estaba dando clases en un colegio, y era dificil porque yo necesitaba mucho tiempo para ir a los
controles de mi hijo, aparte también estaba haciendo una especializacidn, y muchas veces me tocd salir
del trabajo, llevar a mi hijo a los controles y cuando iba en el carro que lo llevaba, iba leyendo o
estudiando para parciales. Afortunadamente yo tuve mucho apoyo de mi esposo, y de mi familia, pero
aun asi fue muy dificil porque es que él estaba muy chiquito, el diagndstico de mi hijo fue de meses,
después de una lucha pues, con los médicos, porque es que no me sabian decir que tenia, incluso un
pediatra me dijo que no tenia nada, pero mi corazén de madre sabia que no era asi.

- Por otro lado en lo social fue muy duro porque por ejemplo mucha gente no es consciente y
muchas veces cuando me tocé coger transporte publico los buses veian que tenia a mi hijo en silla de
ruedas y no me paraban o algunos taxis paraban y se daban cuenta y enseguida me decian, “ah no, yo
no la llevo porque la silla me raya el carro”, o cosas asi, también me tocd ocasiones en las que iba a

algun centro comercial y en los parqueaderos los puestos preferenciales para personas con discapacidad
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estaba ocupado por personas que simplemente se querian parquear ahiy uno pues que si lo necesita
muchas veces no

Segun la persona 3:

En mi familia hay antecedentes de EH yo soy diagnosticado desde que naci, la verdad en mi familia
desde siempre ha habido dificultades econdmicas, desde chiquito que yo me acuerde pues, mi mama
casi siempre ha sido empleado doméstica, pero en este momento esta desempleada, ella siempre ha
sido la cabeza de la familia, antes trabajaba mi abuelita pero ya ella es una sefiora de 80 afios, entonces
hace mucho tiempo no trabaja, entonces es mi mamad la de todo practicamente, yo estudie, hice una
tecnologia pero eso no me ha servido para nada, nunca he podido conseguir trabajo, porque es que si
conseguir trabajo en Colombia es dificil, conseguir trabajo con una condicién como esta es mucho mds
teso, entonces nada yo no es mucho lo que aporto en mi casa como le digo, sino mas bien es como
vendiendo mis cositas, yo tengo un puestico de dulces, y pues en la liga, hago voluntariados y también le
ayudan a uno que con los pasajes o alguna cosita, ya una vera pues en que se lo gasta, pero en cuanto a
lo econdmico muy duro, sobre todo si vienes de una familia pues en la que no tienes tantas condiciones
econdémicas.

. En la mayoria de los casos la madre es la principal cuidadora y quien se le asume la mayoria de
las responsabilidades, es quien mds atraviesa por cambios, principalmente en el area profesional, pues
pasa a dejar sus metas y proyectos para dedicarse completamente al cuidado de la persona que tiene el
diagnostico, pasa igual en los casos en los que la madre es quien tiene el diagnostico.

Como ejemplo se puede tomar lo planteado por el entrevistado 4 y 5 quien afirma:

en mi mamd, especialmente vi, como tuvo que abandonar como sus metas, como mujer, lo que tuviera,
porque debia dedicarse pues, como al cuidado de los hijos, cierto, entonces como que afecta mucho. La
economia, el estrés, mi mama deja sus proyectos y todo, hay una carga emocional, eso genera estrés,

genera muchas emociones pues, en uno como personay en sus cuidadores. (p4)
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Entrevistado 5:

-Yo tengo un hermano en condicién de hemofilia y yo soy portadora, entonces como que desde el
embarazo yo ya sabia que era un 50/50, pero también con mi hermano no me convivi, entonces
digamos que sabia de la enfermedad, pero como éramos muy ajenos, cuando tuve mi hijo y me enfrente
al diagnéstico el cambio fue mejor dicho, del cielo a la tierra, es que yo también habia recién terminado
mis practicas profesionales, tenia un montdn de proyectos en mi vida, tenia otro plan pues, entonces
me dedique completamente a mi embarazo, como que puse en pausa mi vida como mujer, para tener
una vida solo de mama y en ese tiempo también de esposa, cuando todavia vivia con el papa de mi niio,
gue pues aunque yo digo que nuestra separacién no fue como a causa de la enfermedad de todas

formas la relacidn si se vio muy afectada. (p5)

por otro lado a la mayoria de las personas con una EH se les dificulta conseguir empleo, por lo que segun
sus posibilidades pueden dedicarse a trabajos informales o independientes y por ultimo Muchas de las
personas con EH tienen demasiadas dificultades sociales, a causa de sus limitaciones, de Bullyng y falta
de empatia y rechazo por las demas personas, que los lleva a aislarse, muchos se vuelven timidos,
retraidos, abandonan la escuela y dejan de estudiar por todo lo que viven ahi, en algunas ocasiones
también hay pocas oportunidades o limitaciones para educarse y la mayoria de estas familias no
cuentan con soporte psicosocial.

Como ejemplo se puede tomar lo planteado por el entrevistado 4, quien afirma:

- En cambio, los casos de la liga yo si veo mucho afiliado, que les hicieron Bullyng, y eso los raya
mucho, eso marca mucho a las personas, entonces a mi esa parte, no me tocé tanto. Entonces yo llego a
la liga, la liga me da la oportunidad de aprender, de empoderarme, de ser lider, pues ahi me acabo de

rematar, porque... porque eso fue algo que pasaba acd en la liga, yo venia a los programas en mis inicios
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de la liga, y yo decia ejjj por qué son retraidos, no les gustaba hablar, timidos, ¢y yo estos manes por qué
son asi? Imaginate que el primer voluntariado que yo hice en la liga me pusieron ayudar a trascribir un
software, de caracterizaciones, el formato de caracterizacién de la liga, es una chimba parce, es un
formato que se ha construido durante muchos afos, con el aporte de muchos profesionales, entonces
es un instrumento de caracterizacién muy amplio, en todos los dmbitos, lo laboral, las condiciones de
vivienda, el tema de la salud, de la enfermedad que tienen, cdmo esta la enfermedad, bueno, es muy
amplio, y a mi me pusieron a transcribirlo, entonces a mi me tocé mucho, porque yo iba leyendo,
quienes eran los afiliados, como Vivian, entonces yo iba viendo, este afiliado tiene 9 afios, o 15 afios o
20, vive asi tiene este diagndstico, tiene hemofilia A, ta ta ta, ehhh que secuelas tenia la enfermedad, y
hay una parte que también mide los aspectos psicosociales, entonces eh muchos timidos, retraidos,
muchos sin estudiar, por tanta cosa en la escuela, abandonaban, ehh le tenian miedo cosas, porque hay
preguntas incluso, de a qué le tienes miedo, entonces yo veia y ay hpta, yo comparaba eso, esos
registros, o esa historia de esa persona que uno estd viendo ahi, yo la comparaba con mi vida, y yo decia
parce.

En cuanto al tercer objetivo especifico, orientado a Conocer de qué forma se reconfiguran las
relaciones y cohesién de las familias tras el diagndstico de una enfermedad huérfana, en el cual se aplicd
la técnica de la entrevista semiestructurada, se determind lo siguiente:

. Las relaciones de pareja se ven afectadas, principalmente por la delegacién de la gran parte de
responsabilidades de crianza y cuidado a la madre, sin embargo, en algunos casos las parejas se unen

aulin mas y logran ejercer de manera responsable los cuidados del hijo/a o pariente diagnosticado.

. La sobreproteccion que ejercen los cuidadores al hijo con la EH muchas veces afecta a otros

miembros de la familia como hermanos o hermanas, ya que, al darle toda la atencién y recursos al hijo
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con necesidades especiales, se dejan de lado muchas necesidades que tiene el otro hermano que es
sano, haciendo que estos crezcan con ciertas carencias o ausencias por parte de sus cuidadores.

Un ejemplo de esto es lo dicho por el entrevistado 4y 5

-Con mi hermana, que pasé con mi hermana, con mi hermana es que la atencion se la lleva el enfermo,
todos los recursos, y la atencidn la tiene el enfermo, como el otro hermano es sano, entonces como...
entonces, crece COmo con una, una ausencia, entonces crece con y ahorita incluso grandes, ella como

que demanda eso. (p4)

-Yo creo que el reto mas complicado hasta el momento ha sido no sobreprotegerlo, permitirle ciertas
cosas y darle entender que él puede tener una vida completamente normal y educarlo desde los limites
y no de los limitantes, ensefarlo a ser responsable de su salud y autocuidado, responsable con su salud
y tratamiento, también darle ciertas herramientas o habilidades porque por ejemplo a nivel social, los
nifios en la escuela tienden a ser muy crueles. (p-5)

J En cuanto a lo emocional es claro que la familia pasa por un proceso dificil lleno de
incertidumbres, frustraciones, depresion y ansiedad, pero algo quizds poco hablado es el tema de las
culpabilizaciones, principalmente de la persona que tiene la EH, quien culpabiliza a su madre o padre
por permitirle vivir con su condicidn, o de otros miembros de la familia a la persona que vive con la
enfermedad, esto hace que haya resentimientos u odios en la familia.

Persona 4:

- Si, incluso, incluso uno de los temas grandes, como en el tema emocional, es que uno en la
adolescencia, por ejemplo, yo culpe mucho a mi mama3, pues, le echaba la culpa como que de todo lo
gue me pasaba, pero como en la adolescencia, que se empiezan a establecer relaciones como con los

amigos, con el sexo opuesto, uno no puede vivir, no puede correr, no puede jugar, se aporrea, entonces
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uno de los procesos grandes que yo hice, que fue gracias a la liga incluso, a la liga mostrarme tantas

cosas, pues, fue ese proceso de perddn familiar.

- Porque yo le echaba la culpa, le decia, “usted por qué me trajo a este mundo a sufrir, usted es la
culpable, o sea horrible, cosas que si uno no sana, uno no trasciende, entonces son cosas que su uno no
avanza, se va quedando como muchos afiliados, y vuelvo a lo mismo, que son antisociales, apaticos con
los demas, agresivos, yo afortunadamente por la liga y por muchas cosas, pude perdonar a mi mamay
concluyendo la pregunta, claro que si. Definitivamente el estrés, los recursos econémicos, los cuidados,
todo eso, carga las relaciones de mis padres.

Persona 5:

-Yo también vi mucho como mi hermano culpabilizo a mi mama por la enfermedad, incluso le pegabay
trataba mal, entonces queria criar mi hijo de una manera diferente.

El estudio de cada uno de estos objetivos, permite responder a la pregunta de investigacién que
busca conocer de qué manera se reconfiguran las dindmicas familiares en pacientes diagnosticados con
una EH, ya que en primer lugar estos objetivos permiten dar una Caracterizacion de las familias con el
fin de conocer su entorno, en segundo lugar con la aplicacién de las técnicas relacionadas a cada
objetivo, se puede conocer cuales con las reconfiguraciones de las dinamicas familiares desde los
enfoque econdmicos y sociales y conocer de qué forma se reconfiguran las relaciones y cohesién de las

familias tras el diagndstico de una enfermedad huérfana.
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Conclusiones:
A partir de lo hallado en esta investigacion, se concluye que la dindmica familiar de cada una
de las personas entrevistadas cambid en varios puntos, como en las relaciones de pareja,
relaciones padres e hijos y hermanos, ya que el diagnostico de estas enfermedades conlleva
a mayor estrés en cada uno de los miembros y mayores problemas emocionales y
econdmicos que afectan la composicién y funcionamiento de la familia, sin embargo el
diagnostico de estas enfermedades pueden significar mayor unién dentro de algunos
contextos familiares.
Es importante para las familias y para el proceso adaptativo de estas, contar con ayuda
psicoldgica y de trabajo social, que les permita obtener las herramientas necesarias para
hacerle frente a los cambios producidos en la familia a partir del diagndstico.
Es fundamental que las familias desarrollen ciertas habilidades como, comunicacién
asertiva, empatia y autocuidado, ya que esto les servira para hacerle frente a las dificultades
que se les presente y a resignificar lo que es la enfermedad, si no es asi esto puede ser causa
de discordia en la familia y puede influir en otros aspectos de la vida del paciente como

aspecto psicoldgicos y sociales.

En la mayoria de los casos en los que una familia tiene un pariente diagnosticado con
EH, son las madres quienes asumen el papel de cabeza de hogar y son ellas quienes asumen
la mayoria de los cuidados y responsabilidades econdmicas, también se ven mayor afectadas
emocionalmente por el estrés que causa la enfermedad y porque muchas de ellas dejan sus
trabajos o carreras, para dedicarse completamente al hogar.

Recomendaciones:
Si bien es cierto que existen ciertas carencias alrededor del manejo de las EH no solo desde

un enfoque biolégico sino también psicosocial, es fundamental que desde el trabajo social se
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intervenga el contexto familiar y social de los pacientes, ya que estas areas se ven gravemente
afectadas y es el trabajador social el idéneo para trabajarlas, teniendo en cuenta que el TS
busca fomentar cambios sociales, que permitan a cada una las personas tener una mejor
calidad de vida , en este caso el profesional social puede brindar informacién, orientacion y
capacitacién, que permita a las familias desarrollar habilidades que les posibilite no solo una
mejor adaptacion a los cambios generados por estas enfermedades, sino también a generar
nuevos habitos de vida, donde prime la salud y el bienestar de cada uno de los miembros de
la familia.

La lucha por la visibilizacién de estas enfermedades ha sido una lucha principalmente de las
familias que se ven afectadas y de las fundaciones que trabajan con estas, a lo largo de los
afios han tenido grandes éxitos en Colombia con esta lucha, que son importantes dar a
conocer, estas son:

RESOLUCION NUMERO 777 DEL 02 DE JUNIO DE 2021:

Por medio del cual se definen los criterios y condiciones para el desarrollo de las actividades
econdmicas, sociales y del Estado y se adopta el protocolo de bioseguridad para la ejecucién
de estas

DECRETO NUMERO 630 DE 9 DE JUNIO DE 2021:

Por el cual se modifica el articulo 7 del decreto 109 de 2021, modificado por el Articulo 1 del
decreto 466 de 2021

ORDENANZA 50 DE 30 DE DICIEMBRE DE 2019:

Tiene como propdsito la conformacion de la red técnica de trabajo por las enfermedades
huérfanas de Antioquia, para el disefio e implementacién de una estrategia sobre la deteccién
temprana, seguimiento, rehabilitacion y personas afectadas directa o indirectamente por

enfermedades huérfanas.
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LEY No 2241 8 DE JULIO DE 2022:

Tiene como objeto fomentar y promover la integracion de los nicleos basicos de los cuidados
paliativos en el plan de estudios de los programas educativos del drea de las ciencias de la
salud, psicologia y trabajo social con el fin de garantizar, dignificar y proteger las vidas de las
personas que necesitan asistencia paliativa.

CIRCULAR EXTERNA No. 32 de 21 JULIO DE 2022:

Es propdsito de la estrategia de participacién ciudadana promover la participacién directa y
efectiva de los usuarios, de la comunidad médica y cientifica y de los diferentes actores del
sistema de salud, considerados individualmente o en forma colectiva, en los procesos de toma
de decisidn, relacionados con las tecnologias y servicios financiados con recursos publicos
asignados a la salud en el sistema general de seguridad social en salud.

ACUERDO No. 056 de 2022

Por medio del cual se crea la red técnica de enfermedades huérfanas de Medellin y se

establecen las estrategias para la promocion y gestién del conocimiento.
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Disefio técnicas

2.8.1

DISENO TECNICA ENCUESTA

Objetivo Caracterizar a las familias de pacientes diagnosticados con enfermedades

: huérfanas con el fin de conocer su entorno.

Recurso | Encuesta de caracterizacidn Familiar

s: Anexo:
https://forms.office.com/pages/designpagev2.aspx?subpage=design&id=64W6sV0izZ0Se
6NT47U3zAAHh-wizexhKgo9n282-
HYxUQkIQWEoxSUFXNjQWRUNRNIJOSEk2SFg1Tidu&analysis=false

Poblacié familias con parientes diagnosticados con enfermedades huérfanas.

n:

Control de calidad de la encuesta

Nombre del encuestador: Gloria Carolina Romero Morales
Fecha: _ 23,02,2023
Hora de inicio: _ 9:40
Hora culminacion: ___11:am

2.8.2

DISENO TECNICA HISTORIAS DE VIDA

Objetivo: Identificar cudles son las reconfiguraciones de las
dinamicas familiares desde las dimensiones sociales y
econdémicas a partir del diagndstico de una enfermedad
huérfana

Recursos: Pregunta que da pie a la historia de vida

Poblacion: familias con parientes diagnosticados con

enfermedades huérfanas.

Pregunta historias de vida:

¢Cémo ha cambiado la familia en lo econdmico y lo social a partir del diagndstico de la enfermedad?

2.8.3




DISENO TECNICA ENTREVISTA SEMIESTRUCTURADA

Objetivo: Conocer de qué forma se reconfiguran las
relaciones y cohesién de las familias tras el diagndstico de
una enfermedad huérfana

Recursos: Guia de entrevista

Poblacion: familias con parientes diagnosticados con

enfermedades huérfanas.

Guia de entrevista

¢Como ha cambiado tu familia a partir del diagndstico?

¢Como son las relaciones con tu pareja a raiz del diagnéstico?

¢Qué ha cambiado en las relaciones familiares a partir del diagndstico?

Somos mas unidos x
Cada uno por su lado
Distantes

Nos distribuimos funciones.

éconsidera que la enfermedad de su familiar en alguna ocasion le ha afectado mentalmente a

él/ellay la familia?

équé papel creen que asumian en la familia antes del diagndstico y cual creen que es su papel

ahora?

(Anexo 1) Anexo 1
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INFORMACION Y CONSENTIMIENTO INFORMADO

AUTORIZACION Yo DAVID ANDRES CUARTAS BOLIVAR mayor de edad, identificado con C.C. No
8357698 DE ENVIGADO, ANTIOQUIA participante de la Corporacién Universitaria Minuto de Dios
ubicada en la Ciudad Bello del departamento de Antioquia. Declaro que he leido el procedimiento
descrito y que el grupo de investigadoras de la Corporacion Universitaria Minuto de Dios -
Seccional Bello, me han explicado el estudio y han contestado mis preguntas. He sido informado
que el propdsito de este estudio es la realizacion del Trabajo de Grado. Reconozco que la
informacion que yo provea en el curso de este estudio es estrictamente confidencial y no sera
usada para ningun otro propdsito diferente al establecido en el presente proceso investigativo, sin
mi previo consentimiento. He sido informado de que puedo hacer preguntas sobre el desarrollo de
la investigacion en cualquier momento y que puedo retirarme del mismo cuando asi lo considere
necesario, sin que mi negativa conlleve sancion o pérdida de beneficio alguno. Entiendo que una
copia de este oficio me sera entregada y que se entregara un informe general a la institucion sobre
los resultados de este estudio cuando el proceso investigativo haya concluido. Mi firma en este
documento certifica que soy mayor de edad, que tengo capacidad legal para decidir y que otorgo
consentimiento voluntario para participar en este estudio.

Para constancia se firma a los 09 dias del mes de MARZO del afio 2023.

Firma del participante

) o Q“'Lﬁ Q‘\{’i

CC. 8357698 DE ENVIGADO, ANTIOQUIA
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INFORMACION Y CONSENTIMIENTO INFORMADO

AUTORIZACION Yo Dora Veldsquez Osorno mayor de edad, identificado con C.C. No 43.115.103,
participante de la Corporacién Universitaria Minuto de Dios ubicada en la Ciudad Bello del
departamento de Antioquia. Declaro que he leido el procedimiento descrito y que el grupo de
investigadoras de la Corporacion Universitaria Minuto de Dios — Seccional Bello, me han explicado
el estudio y han contestado mis preguntas. He sido informado que el propésito de este estudio es la
realizacion del Trabajo de Grado. Reconozco que la informacién que yo provea en el curso de este
estudio es estrictamente confidencial y no serd usada para ningln otro propdsito diferente al
establecido en el presente proceso investigativo, sin mi previo consentimiento. He sido informado
de que puedo hacer preguntas sobre el desarrollo de la investigacién en cualquier momento y que
puedo retirarme del mismo cuando asi lo considere necesario, sin que mi negativa conlleve sancion
o pérdida de beneficio alguno. Entiendo que una copia de este oficio me sera entregada y que se
entregara un informe general a la institucion sobre |os resultados de este estudio cuando el proceso
investigativo haya concluido. Mi firma en este documento certifica que soy mayor de edad, que
tengo capacidad legal para decidir y que otorgo consentimiento voluntario para participar en este
estudio.

Para constancia se firma a los 09 dias del mes de abril del afio 2023.
Firma del participante

T gk

CC.43.115.103

(Anexo 3) Anexo 3
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INFORMACION Y CONSENTIMIENTO INFORMADO

AUTORIZACION Yo 3’3‘3{“9’(:"“{ 2\)("“‘96\ Qvl"q, U .

mayor de edad, identificado con C.C. No “Toui2 32018 participante de la
Corporacién Universitaria Minuto de Dios ubicada en la Ciudad Bello del departamento de
Antioquia. Declaro que he leido el procedimiento descrito y que el grupo de investigadoras de la
Corporacién Universitaria Minuto de Dios — Seccional Bello, me han explicado el estudio y han
contestado mis preguntas. He sido informado que el propésito de este estudio es la realizacion del
Trabajo de Grado. Reconozco que la informacién que yo provea en el curso de este estudio es
estrictamente confidencial y no serd usada para ningln otro propésito diferente al establecido en
el presente proceso investigativo, sin mi previo consentimiento. He sido informado de que puedo
hacer preguntas sobre el desarrollo de la investigacion en cualquier momento y que puedo
retirarme del mismo cuando asi lo considere necesario, sin que mi negativa conlleve sancién o
pérdida de beneficio alguno. Entiendo que una copia de este oficio me seré entregada y que se
entregara un informe general a la institucién sobre los resultados de este estudio cuando el
proceso investigativo haya concluido. Mi firma en este documento certifica que soy mayor de
edad, que tengo capacidad legal para decidir y que otorgo consentimiento voluntario para
participar en este estudio.

Para constancia se firma a los 3 _ dias del mes de MO\}O del afio 2023.

Firma delg@rﬁcipantezjiyt Q

CC.
“lou12323>0lE

(Anexo 4) Anexo 4
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INFORMACION Y CONSENTIMIENTO INFORMADO

AUTORIZACION Yo Carolina Porras Castaiio mayor de
edad, identificado con C.C. No 1.036.661.832 participante
de la Corporacion Universitaria Minuto de Dios ubicada en
la Ciudad Bello del departamento de Antioquia. Declaro que
he leido el procedimiento descrito y que el grupo de
investigadoras de la Corporacion Universitaria Minuto de
Dios — Seccional Bello, me han explicado el estudio y han
contestado mis preguntas. He sido informado que el
proposito de este estudio es la realizacion del Trabajo de
Grado. Reconozco que la informacion que yo provea en el
curso de este estudio es estrictamente confidencial y no sera
usada para ninglin otro propdsito diferente al establecido en
el presente proceso investigativo, sin mi previo
consentimiento. He sido informado de que puedo hacer
preguntas sobre el desarrollo de la investigacion en cualquier
momento y que puedo retirarme del mismo cuando asi lo
considere necesario, sin que mi negativa conlleve sancion o
pérdida de beneficio alguno. Entiendo que una copia de este
oficio me sera entregada y que se entregara un informe
general a la institucion sobre los resultados de este estudio
cuando el proceso investigativo haya concluido. Mi firma en
este documento certifica que soy mayor de edad, que tengo
capacidad legal para decidir y que otorgo consentimiento
voluntario para participar en este estudio.

Para constancia se firma a los _13_ dias del mes de _marzo
del afo 2023.

Firma del participante

(Anexo 5)Anexo 5
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