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TRABAJO LIBRE

FAMILIAS CON UN HIJO CON UNA ENFERMEDAD POCGO
FRECUENTE: UNA REVISION BIBLIOGRAFICA SOBRE LA
IMPORTANCIA DEL APOYO SOCIAL Y EL FUNCIONAMIENTO

FAMILIAR

Assalone, Florencia; Ortega, Javiera

Pontificia Universidad Catolica Argentina. Facultad de Psicologia y Psicopedagogia. Buenos Aires, Argentina.

RESUMEN

El proposito de este estudio es presentar una revision sobre as-
pectos relacionados al funcionamiento familiar y apoyo social
en familias de nifios con enfermedades poco frecuentes. Para
esto se mencionan antecedentes sobre el impacto diagnostico
y reorganizacion familiar que este implica. Se revisan también
procesos relacionados a la reasignacion de roles dentro de la
familia. Por ultimo, se explora el apoyo social en estas familias y
el rol que ocupan los grupos de apoyo en la adaptacion familiar.
Esta revision deja en evidencia la importancia de considerar a la
familia y a sus recursos a la hora de abordar el tratamiento de
enfermedades poco frecuentes.

Palabras clave
Apoyo social - Funcionamiento familiar - EPOF - Familia

ABSTRACT

LITERATURE REVIEW OF THE IMPORTANCE OF SOCIAL SUPPORT
AND FAMILY FUNCTIONING IN FAMILIES OF CHILDREN WITH RARE
DISEASES

This study aims to review aspects related to family functioning
and social support on families of people with rare diseases. Lit-
erature on the impact of the diagnosis and the family reorgani-
zation it implies is analyzed. Furthermore, we review processes
related to changes in family roles. Finally, social support in these
families is explored, focusing on the role support groups play
in family adaptation. This review highlights the importance of
considering the family and its resources when addressing the
treatment of rare diseases.

Keywords
Social support - Family functioning - Rare Diseases - Family

INTRODUCCION

La presente revision bibliografica aborda la tematica del funcio-
namiento familiar y el apoyo social en la poblacion de familias
que tengan un hijo con el diagnostico de una Enfermedad Poco
Frecuente (EPOF).

El término EPOF, o enfermedad huérfana, refiere a aquellas en-
fermedades que afectan a un numero reducido de personas,
con una prevalencia menor o igual a 1 persona cada 2000. Este
grupo de enfermedades, si bien esta constituido por un conjunto
heterogéneo de entidades clinicas, se caracterizan por ser en su
mayoria enfermedades hereditarias con un inicio habitual en la
edad pediatrica. Se trata de enfermedades cronicas y progresi-
vas que presentan una elevada morbi-mortalidad y alto grado de
discapacidad. Asimismo, son de gran complejidad a nivel etiol6-
gico, diagnostico y prondstico por lo que es necesario mantener
un seguimiento multidisciplinario (Federacion Argentina de En-
fermedades Poco Frecuentes, 2018).

Segln la Organizacion Mundial de la Salud, se conocen entre
6.000 y 8.000 EPOF en el mundo. En Argentina, se estima que
la cantidad de afectados por estas condiciones es de 3.200.000
personas (FADEPOF, 2018). La Ley 26.689 promueve el cuidado
integral de la salud de las personas con EPOF y busca mejorar
la calidad de vida tanto del paciente como de su familia (Rosales
& Stolkiner, 2018).

Las personas que tienen una EPOF y sus familias forman parte
de una poblacidn en situacion de vulnerabilidad, que se encuen-
tran constantemente en la lucha por una mejora continua en
las condiciones de vida, en especial en lo que refiere a los ser-
vicios integrales de salud, medicamentos de calidad y protec-
cion social. Es por ello que son también llamadas enfermedades
huérfanas, haciendo alusion a la carencia de investigacion y de
accion por parte de la industria farmacéutica, asi como también
en lo que respecta a las politicas de salud publica (Gonzales De
LaVega et al., 2013).

Como se menciono, estas patologias suelen detectarse en la in-
fancia, por lo que la familia cumple un rol fundamental. Arribar a
un diagndstico puede llevar afios, estudios e intervenciones y un
largo pasaje por un sinfin de profesionales. Saber cuél es la en-
fermedad que un hijo tiene podria sentirse como tener el manual
de instrucciones, sin embargo, la falta de informacion sobre la
misma genera en los padres preguntas a las que nadie parece
poder responder (Cardinali et al., 2019). La llegada del diagnds-
tico de una enfermedad huérfana puede presentarse como una
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experiencia traumatica, que genera en los padres alteraciones
emocionales, conductuales y psicopatologias; preocupaciones,
entre ellas se destaca la inquietud acerca del futuro de su hijo;
y la insatisfaccion ante la falta de informacion (Lopez, 2019).
Asimismo, suelen aparecer sentimientos de incertidumbre y la
necesidad de anticiparse de las futuras pérdidas o limitaciones
que su hijo pueda experimentar, y ansiedad sobre como el mis-
mo va a transitar dichos cambios (Zaher, 2012).

Cuidar a un nifio con una enfermedad es una tarea familiar. Se
suele designar el rol de cuidador informal a un miembro de la
familia, quien se encargara de cuidar y supervisar a la persona
con la condicion cronica. La persona designada suele tener una
importante carga y dejar de lado su bienestar y calidad de vida,
por este motivo es crucial cuidar al que cuida (Tramonti et al.,
2019). La familia debe modificar su rutina cotidiana y aprender
a vivir con la enfermedad, lo que implica controles periddicos,
ingresos hospitalarios y la ingesta de farmacos. Es por este mo-
tivo que tanto el paciente como su familia se vuelven profesio-
nales de la condicion médica (Zaher, 2012).

Un recurso para afrontar el impacto del diagndstico es mante-
ner contacto con familias que atraviesan la misma situacion. De
este modo, se proveen de apoyo emocional e instrumental, dis-
minuyen los sentimientos de soledad y aislamiento; se fomenta
la cooperacion y union; se facilitan estrategias de afrontamiento
en base a experiencias vividas y se promociona la responsabili-
dad y el empoderamiento en pos de la salud y bienestar familiar
(Carron & Arza, 2013; Lopez, 2019). Sin embargo, si bien en
Argentina existen asociaciones civiles de diferentes EPOF, se
estima que hay aproximadamente 85 asociaciones (FADEPOF,
2018), evidenciando una carencia de espacios de encuentro
para las familias y pacientes que comparten un diagnéstico.

Funcionamiento familiar en familias con hijos con una EPOF
Los antecedentes sobre el funcionamiento familiar en familias
con hijos con una EPOF parecen indicar que el funcionamiento
familiar se ve afectado por la manifestacion de la enfermedad,
sus necesidades de cuidado y el impacto que genera recibir el
diagnostico. Las narrativas de los padres destacan la necesi-
dad de una nueva interpretacion y direccion para las luchas,
los desafios y las barreras sistémicas que afectan a la familia
y a los cuidadores de nifios con estas enfermedades (Currie &
Szabo, 2019).

Un aspecto fundamental a tener en cuenta es el impacto del
diagndstico en las familias y la odisea que atraviesan los padres
antes de recibir el diagnostico. Esta experiencia suele descri-
birse como complicada, y caracterizarse por la consulta con
numerosos profesionales, que, en ocasiones, culpabilizan tanto
a los padres como a los chicos por las manifestaciones de la
enfermedad. Incluso cuando se obtiene finalmente un diagndsti-
co, quedan muchas incognitas acerca del tratamiento, y hay una
constante busqueda de informacion sobre la enfermedad y los
servicios de apoyo disponibles. Asimismo, este periodo conlleva

un proceso de ajuste emocional a las implicancias de la enfer-
medad, tanto para el hijo como la familia (Baumbusch et al.,
2019; Cardinali, 2019).

Por otro lado, el diagndstico va a generar una serie de cambios
en la familia. Los padres asumen mdltiples roles para sus hijos,
como defensores, coordinadores del caso, y responsables de en-
contrar a los profesionales indicados. Muchos padres expresan
sentir que el bienestar de sus hijos depende completamente de
ellos y no del servicio de salud, por quienes la mayoria de las ve-
ces no se sienten comprendidos. La falta de coordinacion entre
los profesionales de la salud contribuye a retrasos en el acceso
a los servicios o incluso, a recibir prestaciones que no resultan
efectivas. Este esfuerzo que les demanda el acceso a los servi-
cios de salud es una carga extra e inesperada, que describen
como agotadora y un trabajo de tiempo completo (Baumbusch
et al., 2019; Currie & Szabo, 2019). Ademas, se tiene la respon-
sabilidad de obtener las adaptaciones necesarias, monitorear a
su hijo para evitar complicaciones, cuidados extra debido a la
enfermedad y la dificultad de encontrar cuidadores que pudieran
manejarse adecuadamente con las necesidades del hijo, defen-
der a sus hijos y educar a otros (Pfeiffer et al., 2021).

Las madres son quienes suelen adoptar la funcion de cuida-
dor primario y el padre se posiciona en el rol de proveedor de
atencion secundaria. En esta division de roles, las madres se
encargan de satisfacer las necesidades basicas del hijo, mien-
tras que los padres asisten a las madres, y se encargan de las
actividades que requieren fuerza, o proporcionarles seguridad a
sus hijos. Entre ambos, se complementan (Obeidat et al., 2021).
Muchas veces el asumir el rol de cuidador hace que las madres
comiencen a sentirse exhaustas, estresadas, facilmente fatiga-
das, se aislan socialmente y sufren insomnio (Obeidat et al.,
2021). A su vez, el rol del cuidador impacta en el ambito laboral.
En ocasiones es necesario cambiar horarios o faltar para cuidar
a su hijo. Puede requerir el abandono del trabajo o la busqueda
de otro trabajo con menor carga horaria, incluso una minoria
abandona la idea de continuar su camino profesional. Este cam-
bio puede vivirse como la pérdida de una fuente de poder y pue-
de aparecer la sensacion de no poder dejar la casa y disfrutar de
su tiempo (Baumbusch et al., 2019; Obeidat et al., 2021; Pfeiffer
et al., 2021; Ragusa et al., 2020).

Si bien la comunicacion efectiva es fundamental en el funcio-
namiento familiar, pueden surgir problemas en esta area en las
familias con nifios con EPOF. Estos problemas refieren a la ma-
nera de expresar los problemas emocionales y psicoldgicos. Si
bien las madres suelen comunicar y manifestar sus sentimien-
tos permitiéndose llorar y estar tristes, muchas veces los padres
encuentran dificultades para hacerlo (Obeidat et al., 2021).

Por otro lado, algunas familias reportan cambios positivos en
cuanto a la dindmica familiar. Se menciona que puede tomar-
se como una oportunidad para fortalecer los lazos familiares.
Asimismo, algunos padres sefialan que logran tener perspec-
tiva, focalizarse en el presente y en lo positivo, disfrutar de las
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pequefias victorias, desensibilizarse y aumentar su empatia. A
su vez, destacan una mejoria en su habilidad para manejar si-
tuaciones dificiles y su capacidad de realizar tareas desafiantes
(Neumann et al., 2021; Obeidat et al., 2021; Pfeiffer et al., 2021).
Dentro de los factores que se han investigado como asociados
al funcionamiento familiar, se ha encontrado que menores nive-
les de funcionamiento se relacionan a la asignacion de un solo
cuidador como responsable -en lugar de compartir las respon-
sabilidades de cuidado entre los miembros de la familia-. A su
vez, la autoeficacia de los padres, el afrontamiento centrado en
el problema y el afrontamiento centrado en la emocion se han
identificado como factores clave que correlacionan significativa y
positivamente con el funcionamiento familiar (Lamb et al., 2016).

Apoyo social en familias con hijos con una EPOF

El apoyo social es conceptualizado y percibido como un recurso
positivo que puede obtenerse de diversas fuentes, entre ellas,
familiares y amigos, de grupos de pacientes, o de profesionales
y personal de salud. EI apoyo social percibido por los padres de
nifios con EPOF incluye cuatro areas fundamentales: crecimien-
to personal, apoyo emocional, apoyo informacional y posibilidad
de accion social. El sentirse comprendido y compartir emocio-
nes caracteriza el apoyo emocional, mientras que el apoyo in-
formacional incluye sugerencias practicas y experiencias que
se comparten en el grupo. El crecimiento personal, para las ma-
dres, refiere a la posibilidad de aumentar el autoconocimiento y
la conciencia, mientras que los padres lo ligan con la posibilidad
de cambiar el punto de vista y las creencias sobre la situacion
que viven (Cardinali et al., 2019).

Si bien las actividades sociales representan una herramienta
esencial para los cuidadores en el manejo de sus emociones,
muchas familias reportan que las relaciones externas a la fa-
milia son dificiles de sostener (Ragusa et al., 2020). Muchas
familias reportan una limitacion en la vida social y experimentar
estigma o ser ignorados (Pfeiffer et al., 2021), asi como la ne-
cesidad de estar siempre disponibles para sus hijos (Obeidat et
al., 2021).

En cuanto a las fuentes del apoyo social, un estudio en padres
de niflos con anomalias congénitas ha encontrado que las ma-
dres se benefician directamente del apoyo de sus familias para
reducir sus niveles de estrés. Mientras que los padres obtienen
del apoyo de sus amigos un beneficio directo en cuanto a la
sobrecarga. En ambos casos, la pareja recibe un beneficio indi-
recto debido al ajuste psicoldgico del otro (Fonseca et al., 2014).
Por otro lado, los grupos de pacientes cumplen una funcion
importante representando la principal fuente de apoyo social
para los padres, y se convierten en un referente fundamental
con quien compartir tanto situaciones dolorosas como exitosas
relacionadas con el cuidado de su hijo (Cardinali et al., 2019;
Deuitch et al., 2021). Cuando se unen a un grupo de pacientes
especifico de la enfermedad, los padres mencionan que pasan
de sentirse impostores a sentir que realmente pertenecen y tie-

nen una fuerte conexion social y sentido de comunidad (Deuitch
et al., 2021). Con la participacion en estos grupos, los padres
suelen desarrollar nuevas amistades o conexiones sociales con
familias de pacientes (Pfeiffer et al., 2021). Con el consumo ma-
sivo de informacion, las redes sociales estan siendo ampliamen-
te utilizadas y elegidas como medio de preferencia para alcan-
zar o generar una comunidad (Armayones et al., 2015).

A pesar de los beneficios identificados de pertenecer a un grupo
de pacientes, hay autores que advierten sobre los peligros de
la participacion en este tipo de grupos. Por un lado, se puede
vivir como una montafa rusa de emociones, pudiendo aparecer
sentimientos de tristeza cronica, similares a las reacciones del
duelo, y sentimientos desagradables, como miedo, ira o el sen-
tirse abrumados. Muchas veces los padres se enfrentan al futu-
ro potencial de sus hijos, como en el caso de las publicaciones
sobre nifios fallecidos. Por otra parte, aparecen preocupaciones
y escepticismo sobre la informacion obtenida en estos grupos,
debido a que no es precisa o incluso aplicable a su hijo. A su
vez, surgen inquietudes respecto a la privacidad de la familia
al publicar informacion de su hijo, con el temor de generarle un
posible dafio futuro, en un sentido personal y practico (Deuitch
et al., 2021; Glenn, 2015).

El apoyo social resulta en un recurso para los cuidadores de
nifos con EPOF. Se ha encontrado que los cuidadores que tie-
nen apoyo social, tienen mejor calidad de vida y salud mental
(Boettcher et al., 2020; Li et al., 2020), se sienten empoderados
y capaces (Glenn, 2015) y con la posibilidad de visibilizar sus
situaciones (Cardinali et al., 2019). Asimismo, disminuye el es-
trés (von Gontard et al., 2012), y los sentimientos de soledad y
aislamiento (Cardinali et al., 2019).

DISCUSION Y CONCLUSIONES

El propésito de este trabajo fue abordar la tematica del funcio-
namiento familiar y el apoyo social en familias que tienen un hijo
con una EPOF. Segun los estudios revisados, el funcionamiento
familiar se ve afectado a partir de la aparicion de una EPOF en
un miembro de la familia. Es necesaria una reorganizacion de
los roles y funciones, al igual que una adaptacion y ajuste emo-
cional (Baumbusch et al., 2019; Currie & Szabo, 2019; Obeidat
etal., 2021).

Por su parte, el apoyo social se ha identificado como un recurso
valioso para estas familias. Si bien muchas familias sefialan las
dificultades en cuanto al area social que suelen experimentar,
relacionadas al aislamiento y sentimientos de soledad es impor-
tante remarcar que muchos logran encontrar fuentes de apoyo
social en familia, amigos, grupo de pacientes y profesionales de
la salud (Cardinali et al., 2019; Deuitch et al., 2021; Pfeiffer et
al., 2021).

La familia cumple un rol fundamental en el tratamiento de nifios
con EPOF. Al pensar en un abordaje interdisciplinario es nece-
sario que se pueda incluir a la familia. A su vez, que se pueda
considerar con qué recursos cuenta, tanto los recursos internos,
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como el funcionamiento familiar, como asi también los externos,
como el apoyo social.
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