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RESUMEN

Introduccion: El diagnostico de una enfermedad genética consti-
tuye un estresor y un factor de riesgo para la salud mental de un
paciente y su familia. Objetivo: Conocer los niveles de adaptacion
psicoldgica a la enfermedad en adolescentes y adultos con diag-
ndstico de una enfermedad genética. Metodologia y participantes:
El estudio tiene un alcance descriptivo y de disefio cuantitativo y
corte transversal. El protocolo que administrado consistio en un
consentimiento informado, un cuestionario de datos sociodemogra-
ficos, y el instrumento Psychological Adaptation Scale. Resultados
y conclusiones: Los adolescentes y adultos diagnosticados con una
enfermedad genética residentes en Argentina estan logrando adap-
tarse psicoldgicamente a la enfermedad, a pesar del estrés que
esta les genera en los distintos aspectos de su vida.
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ABSTRACT

PSYCHOLOGICAL ADAPTATION IN ADOLESCENTS AND ADULTS WITH
GENETIC DISEASES: PRELIMINARY STUDY IN 48 CASES
Introduction: The diagnosis of a genetic disease is a stressor and
a risk factor for the mental health of a patient and his family. Ob-
jective: To know the levels of psychological adaptation to the di-
sease in adolescents and adults diagnosed with a genetic disease.
Methodology and participants: The study has a quantitative design
and a descriptive and cross sectional. The protocol consisted of an
informed consent, a socio-demographic data questionnaire, and
the Psychological Adaptation Scale instrument. Results and con-
clusions: Adolescents and adults diagnosed with a genetic disease
living in Argentina are managing to adapt psychologically to the di-
sease, despite the stress that it generates in different aspects of
their lives.

Keywords
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INTRODUCCION

Si bien las enfermedades genéticas son muchas y varian en cuan-
to a su presentacion clinica, morbilidad, mortalidad, prevalencia y
oportunidades de tratamiento, estas representan en su conjunto un
grupo particular de enfermedades cronicas que necesitan de un
abordaje desde la psicologia de la salud.

Debido a los controles médicos constantes, los tratamientos exi-
gentes y demandantes, y a la incertidumbre sobre la evolucién de la
enfermedad, estas condiciones se consideran diagndsticos familia-
res, ya que no afectan tnicamente al paciente sino también a todo
su entorno familiar. Desde sus inicios, las investigaciones se han
centrado en poblacion pediatrica, concentrandose en las reaccio-
nes de los padres frente al diagndstico, y sus principales resultados
han mostrado la presencia de ansiedad, dolor, tristeza, depresion,
preocupacion, incertidumbre, ira, vergiienza y culpa (Biesecker,
2010; Dinc & Terzioglu, 2006; Kessler, Kessler, Ward & Opitz, 1984;
McAllister et al., 2008). Si el impacto psicoldgico de estos diag-
nosticos no es adecuadamente contenido existe una tendencia al
estrés, pudiendo afectar el modo en que estos padres se vinculan
con sus hijos. Los padres que experimentan mayores niveles de
incertidumbre a su vez sienten tener menor control sobre la condi-
cién médica de sus hijos, lo que puede conducir a un afrontamiento
menos eficaz y una peor adaptacion.

De este modo se ha ido planteando que el diagnéstico de una con-
dicién genética en un nifio constituye un factor de riesgo para su
salud mental, y esto puede estar relacionado con que estos pa-
dres suelen volverse mas sobreprotectores, y con dificultades para
poner limites (Hay, 2013; Madeo, O’Brien, Bernhardt & Biesecker,
2012; Ortega & Vazquez, 2017; Papaeliou et al., 2012; Vazquez,
2016; Evans, 2006).

En cuanto a las investigaciones a nivel mundial en poblacion de
adolescentes y adultos con una condicion genética existen antece-
dentes que merecen ser mencionados. Por un lado, se ha sefialado
que los constantes controles médicos y tratamientos demandantes
frecuentemente generan estados de estrés y ansiedad en quien pa-
dece la enfermedad (Shiloh, 1996). Es usual la presencia de mayor
vulnerabilidad percibida, con respecto al manejo de los peligros de
la vida cotidiana, ademas de una autoestima baja (Vasquez et al.,
2011). Por otra parte, son también cotidianos los sentimientos de
tristeza y enojo. En los adolescentes toman gran importancia las
preocupaciones en cuanto a la imagen corporal, las relaciones so-
ciales y la reproduccion sexual (Mccauley, Feuillan, Kushner, Ross,
2001). Los problemas de comportamiento, problemas de suefio,
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dificultades de aprendizaje y déficits en habilidades sociales se
ven también asociados en muchas condiciones genéticas. Estos
pacientes suelen tener menor estabilidad emocional, estar menos
abiertos a experiencias nuevas, ser menos activos y extrovertidos,
y mostrarse mas dependientes e irritables (Mouridsen & Sgrensen,
1995; Lumley, Jordan, Rubenstein, Tsipouras & Evans, 1994; Giron
& Cuadrado, 2006).

Puede decirse entonces que el diagnostico de una condicién ge-
nética es un factor de riesgo importante para el estrés. Muchos
pacientes pueden manejar adecuadamente este estrés e incluso
mostrar notables signos de resiliencia pero esto no se da en todos
los casos (Biesecker & Erby, 2008). Distintos autores plantean la
importancia de incorporar modelos tedricos de la psicologia y es-
trategias terapéuticas para atender las necesidades psicologicas
de estos pacientes. EI asesoramiento genético, entendido como
proceso psico-educativo, tiene como una de sus funciones mejo-
rar la comprension de informacion basica sobre la genética que le
permita a la persona tomar decisiones apropiadas con respecto a
su salud. Algunos autores lo han llegado a definir como un proceso
psicoterapéutico limitado en el tiempo y centrado en la comunica-
cion de la informacion genética, ya que busca también favorecer
a la adaptacion psicoldgica a la condicion genética o a su riesgo.
Dependiendo de cudn bien la persona pueda manejar exitosamente
ese estrés determinara cuan bien se adapte a esa condicion en
el tiempo (Austin, Semaka & Hadjipavlou, 2014; Biesecker, Austin,
& Caleshu, 2016; Biesecker, Austin & Caleshu, 2017; Biesecker &
Erby, 2008; Redlinger-Grosse, 2016).

El concepto de adaptacion psicologica es considerado como un
constructo dinamico y multidimensional capaz de abarcar tanto los
aspectos emocionales como cognitivos del afrontamiento (Austin et
al., 2014; Biesecker et al., 2013). Este concepto incluye las dimen-
siones de eficacia de afrontamiento, autoestima, integracion social
y bienestar espiritual/existencial. Estudios previos sugieren que la
severidad de la enfermedad no predice el proceso de adaptacion,
mas bien pareceria que en este proceso intervienen mediadores
dentro de los que se encuentran la capacidad y el deseo de acceder
a los recursos cognitivos necesarios para adaptarse (Biesecker &
Erby, 2008). Se han identificado tres componentes centrales en el
proceso de adaptacion que un adolescente o adulto hacen ante el
diagndstico de una enfermedad genética. En primer lugar se en-
cuentra la bdsqueda de significado. Un segundo componente es
la recuperacion del control y el dltimo componente lo constituye
la restauracion de la autoestima (Taylor, 1983; Biesecker & Erby,
2008). En el proceso de asesoramiento genético, y con el prop6sito
de favorecer la adaptacion psicoldgica, se debe trabajar en un ini-
cio en la pregunta del porqué, ayudar al paciente a dar un sentido,
a entender la causa de la enfermedad. Posteriormente, se debe
trabajar en recuperar el control de la propia vida y la autoestima
(Biesecker & Erby, 2008). Por esta razon, el concepto de adapta-
cion psicoldgica es utilizado también como constructo que permite
medir la eficacia de las intervenciones del asesoramiento genético.
En cuanto a los niveles de adaptacion psicologica en personas con
enfermedades genéticas, se ha encontrado que la mayoria de los
pacientes y familiares de éstos logran manejar el estrés que la
enfermedad provoca, y muestran una gran capacidad de resilien-

cia (Barakat & Linney, 1992; Stanton, Collins & Sworowski, 2001;
Biesecker & Erby, 2008). Sin embargo, pareceria ser que no todas
las familias logran esta adaptacion psicologica a la enfermedad.
Algunos estudios plantean que los pacientes no cuentan con las
herramientas de afrontamiento necesarias para manejar el estrés
que la enfermedad provoca, y que los pacientes diagnosticados con
enfermedades genéticas presentan menores niveles de adaptacion
psicoldgica que pacientes con otro tipo de enfermedades (Jangra
et. al, 2007; Giovanni Antonini, Federica Soscia & Franco Giubilei,
2006). Contrario a éstos, un estudio realizado con adultos con fi-
brosis quistica y espina bifida encontré que los pacientes conta-
ban con estrategias de afrontamiento efectivas que los llevaban a
tener mejores relaciones interpersonales y funcionamiento social
en general (Abbott, Hart, Morton, Gee & Conway, 2008). En cuanto
a los factores asociados a los niveles de adaptacion psicoldgica,
la severidad de la enfermedad pareceria no ser predictor de ésta
((Biesecker & Erby, 2008). El apoyo social parece interferir de forma
positiva en los niveles de adaptacion psicoldgica tanto de los nifios
como de sus padres (Barakat & Linney, 1992; Blanchard, Albrecht,
Ruckdeschel, Grant & Hemmick, 1995).

La poblacién de adolescentes y adultos diagnosticados con en-
fermedades genéticas constituyen un grupo de riesgo desde la
perspectiva de la psicologia de la salud y representan un area de
vacancia, considerando la produccion cientifica de Argentina. A
partir de los estudios previos revisados, puede considerarse que la
calidad de vida de los adolescentes y adultos con una enfermedad
genética estaria determinada segun cuan bien puedan manejar el
estrés generado por el diagnostico, es decir, el grado de adaptacion
psicoldgica que alcance.

METODO
Se trata de un estudio de disefio no experimental, de corte trans-
versal y de alcance descriptivo.

Objetivo general:

Conocer los niveles de adaptacion psicoldgica a la enfermedad en

adolescentes y adultos con diagnostico de una enfermedad genética.

Objetivos especificos:

1. Describir los niveles de afrontamiento eficaz que tienen los ado-
lescentes con diagnostico de enfermedad genética.

2. Describir los niveles de autoestima que tienen los adolescentes
con diagnostico de enfermedad genética.

3. Describir los niveles de bienestar espiritual que tienen los ado-
lescentes con diagnostico de enfermedad genética.

4. Describir los niveles de integracion social que tienen los adoles-
centes con diagnostico de enfermedad genética.

Instrumentos y procedimientos

El protocolo que administrado consistid en un consentimiento infor-
mado, un cuestionario de datos sociodemograficos, y el instrumen-
to Psychological Adaptation Scale.

En el cuestionario sociodemografico se tomaron los datos perso-
nales del adolescente y de sus padres. Dentro de estos datos se
consideran la edad y sexo del adolescente, su diagndstico y canti-
dad de consultas al servicio de genética, el nivel de instruccion del
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adolescente y de sus padres, situacion laboral de los mismos y su
estado civil, edad y sexo.

La escala Psychological Adaptation Scale (PAS) fue disefiado para
ver la extension o el alcance de la adaptacion en un momento de-
terminado (Biesecker et. al, 2013). Esta compuesta por 15 items
con opciones de respuesta tipo likert que componen cuatro sub-
escalas, cada una de las cuales representando un dominio del con-
cepto de adaptacion, siendo estos: afrontamiento eficaz, autoesti-
ma, bienestar espiritual o existencial, e integracion social.
Participantes

El universo de estudio fueron adolescentes con enfermedades ge-
néticas. El muestreo fue de tipo intencional y se llegd a una mues-
tra de 48 casos, recabados en el servicio de genética médica del
Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. El 52.1% de estos casos eran
varones, mientras que el 47.9% mujeres. El rango de edad fue de 9
a 37 afos, con una media de 14.69 (DE 4.42) y el 89.4% de éstos
tenian un nivel de escolaridad no superior a la escuela secundaria
completa. En cuanto al lugar de residencia, el 68,8% de los ado-
lescentes y adultos participantes vivian en la Provincia de Buenos
Aires, el 18.8% en Capital Federal y el 10.4% restante en otra pro-
vincia de Argentina. Con respecto a la familiaridad con el servicio
de genética médica, la edad media en que los pacientes recibieron
el diagndstico fue a los 5.96 afios (DE 5,864), y la media de consul-
tas al servicio de genética fue de 6.46 (DE 5,481).

RESULTADOS

Conforme al objetivo de conocer los niveles promedio de adapta-
cion psicoldgica a la enfermedad en una muestra de adolescentes
y adultos diagnosticados con una enfermedad genética, residen-
tes en Argentina, los resultados mostraron una media de 4.18 (DE
0,951). En cuanto a las dimensiones de la adaptacion psicoldgica,
los resultados se muestran en la Tabla 1.

Tabla 1. Andlisis descriptivo de las dimensiones de la adaptacion
psicoldgica a la enfermedad

Dimensiones Media DE

Afrontamiento eficaz 3,96 ,895
Autoestima 418 ,905
Integracion social 4,28 1,008
Bienestar espiritual 4,03 1,303

DISCUSION Y CONCLUSIONES

De acuerdo con los resultados del presente estudio, los adolescen-
tes y adultos con diagndstico de enfermedad genética residentes
en Argentina tienen un nivel elevado de adaptacion psicoldgica a la
enfermedad. Estos resultados coinciden con distintos autores que
plantean que la mayoria de las familias logran adaptarse a la en-
fermedad (Barakat & Linney, 1992; Stanton, Collins & Sworowski,
2001; Biesecker & Erby, 2008).

En relacion a las dimensiones de la adaptacion psicoldgica, se en-
contraron buenos niveles de adaptacion en todas ellas. En conso-
nancia con estudios previos que sefialan la importancia del apoyo

social y las relaciones interpersonales en relacion a la adaptacion
psicoldgica (Barakat & Linney, 1992; Blanchard, Albrecht, Ruckdes-
chel, Grant & Hemmick, 1995), los niveles mas elevados se encon-
traron en la dimension de integracion social.

Por otro lado, si bien los puntajes mas bajos pertenecen a la di-
mension de afrontamiento eficaz, estos niveles siguen siendo mos-
trando una adaptacion psicoldgica adecuada. Estos resultados se
coinciden con lo planteado por Abbott y colaborares (2008).

A modo de conclusion puede decirse que los adolescentes y adultos
diagnosticados con una enfermedad genética residentes en Argen-
tina estan logrando adaptarse psicoldgicamente a la enfermedad,
a pesar del estrés que esta les genera en los distintos aspectos de
su vida.
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