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Presentacion EDERVE

Uno de los objetivos estatutarios de Retina Murcia es contribuir con la investigacién. Cuando
hablamos de investigacion, habitualmente se piensa en un laboratorio, en experimentacion, en fisica,
quimica, biologia, etc. Sin embargo, también se realiza investigacion en el campo de las ciencias

sociales.

En este sentido, Retina Murcia apuesta por ambas. Contribuye econdmicamente con la
investigacion colaborando con el fondo que gestiona la Fundaciéon de Lucha Contra la Ceguera
(FUNDALUCE) para tratar de lograr algin tratamiento o alguna aproximacién que ayude a
encontrarlo para las Distrofias Hereditarias de Retina y ahora, también, nos hemos decidido a tratar
de obtener y compartir datos que ayuden a mejorar la calidad de vida de las personas y familias

afectadas por patologias poco frecuentes que provocan algtn tipo de afectacion a nivel visual.

Con la creaciéon del Grupo de Investigacion en Enfermedades Raras Visuales (GISERV) y este
primer Estudio Descriptivo sobre Enfermedades Raras Visuales en Espafa (EDERVE) queremos ser
una herramienta de utilidad para todos los investigadores y profesionales, para la administracion y
sobre todo para las personas afectadas y sus familias. Nuestro objetivo es arrojar datos que ayuden
a los investigadores en su busqueda de soluciones, que permitan a la administracién tanto tomar
decisiones mejor y mas rapido en la aprobacion de terapias como mejorar los recursos a disposicion
de los afectados que actualmente no pueden acceder a ninguna y de este modo ayudar a las personas

y familias que conviven con estas enfermedades.

Este estudio es nuestra primera aportacion y vamos a seguir trabajando para que las personas
afectadas en Espafia cuenten con datos que les permitan luchar por sus derechos y acceder a recursos

sociales y sanitarios bajo la proteccion de las politicas social y sanitaria publicas.
David Sanchez Gonzalez

Presidente de Retina Murcia
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PROLOGO
EL IMPULSO DE TODOS

La vida es un reto, un desafio constante, repleto de sorpresas y potenciales obstaculos que
aparecen en nuestro camino cada dia. Pero también es una eleccién permanente, a veces, entre
cuestiones insignificantes y otras, entre asuntos importantes, incluso trascendentes; y no me cabe
ninguna duda que este estudio, que tengo el privilegio de prologar, constituye un punto de inflexién
para los pacientes por el nuevo papel que han adoptado en la investigacion y, sobre todo, en su

actitud para afrontar y avanzar en el conocimiento de su propia enfermedad.

Quizas deberia sorprenderme que una entidad tan modesta como la Asociacién Retina Murcia
haya sido la pionera en lanzarse a la aventura de la investigacion; pero la conozco bien y, en realidad,
no me sorprende nada. Su presidente, David Sanchez, y todo su equipo ya han demostrado en
multiples ocasiones su energia, su trabajo y su impacto para divulgar y sensibilizar a la sociedad sobre
las distrofias hereditarias de retina y otras enfermedades oculares que conducen a una discapacidad

visual grave.

La pequena estructura de este colectivo ha sido capaz de multiplicar con creces su talento,
como asi lo evidencia la organizaciéon del Congreso Retina Murcia, el primer evento dirigido
tanto a las personas afectadas, como a los investigadores, profesionales sanitarios, especialistas,
residentes y estudiantes de diversos grados como la Optica y Optometria o areas especializadas
como la Oftalmologia o la Genética. Este evento sirve cada afo de punto de encuentro de pacientes,
especialistas e investigadores implicados en el largo y arduo camino de lucha contra la ceguera. La
primera edicion del congreso fue de ambito nacional, pero su relevancia ha ido incrementdndose.
Hoy, es un referente internacional, con especial impacto en el mundo de habla hispana, tanto en
Espafia, como también en paises de Latinoamérica, a los que Retina Murcia ofrece la posibilidad de

seguirlo en streaming, gracias al tremendo esfuerzo de todo su equipo.

Destacan otros grandes proyectos de Retina Murcia que nos lleva a considerarla como un
referente: su podcast de Canal Retina, una cita mensual audiovisual sobre multiples aspectos
relacionados con las enfermedades de la retina y la discapacidad visual; el libro Emociones a la
vista, un proyecto literario y artistico para sensibilizar sobre la discapacidad visual con los mejores
humoristas graficos de prensa e ilustradores de Espafia y una cancién del musico murciano Enrique
Invierno, que es un himno a la superacion; o la revista Retina News, el programa de sensibilizacién
en colegios e institutos “Ojos que no ven, personas que si cuentan” o las charlas a funcionarios para

sensibilizarlos en su atencién a personas con baja vision.

Esta labor de difusion y divulgaciéon es muy importante, porque para poder avanzar ante

cualquier enfermedad, lo primero es conocerla bien. Por eso, ante esta capacidad de implicacion,
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de innovacion y trabajo bien hecho, no es de extraiar que Retina Murcia haya dado un paso mas
para ser pionera de nuevo, en el ambito de la investigacion social, mediante la creacién del Grupo de
Investigacion Social de Enfermedades Raras de la Vision (GISERV). Se trata de un grupo propio de la
asociacion formado por cuatro magnificas personas: la trabajadora social Carmen Gémez Navarro,
la psicopedagoga y logopeda Doria Pefialver Garcia, ambas docentes de la Universidad de Murcia, el
periodista Pedro Garcia Recover y mi querida colega, la doctora Elena Rodriguez Gonzalez-Herrero.
Un cuarteto de lujo, sobradamente preparado y con formacion y experiencia mas que demostrada

para acometer esta aventura.

GISERV inici6 sus pasos con el claro objetivo de obtener datos sobre la prevalencia de las
enfermedades raras visuales y sus formas sindrémicas, conocer el acceso al diagnostico clinico
y genético de los afectados, asi como sus necesidades para abordar su enfermedad e identificar
los recursos y servicios necesarios para ello. El resultado es este minucioso y novedoso Estudio

Descriptivo de las Enfermedades Raras de la Vision en Espafia (EDERVE).

En ese camino del conocimiento, EDERVE nos proporciona datos sobre las distrofias hereditarias
delavision y otras patologias visuales raras, de gran valor no solo en el ambito social, sino también en
el sanitarijo. Se trata de datos esenciales, especialmente, en esta nueva era en la que se abre camino la
medicina personalizada, donde el paciente tiene que ser el centro de la atencién y no la enfermedad,

como ha ocurrido tradicionalmente.

Como presidenta de la Asociacion Espafiola de Genética Humana, permitanme que me refiera
a la importancia de la evaluacion, diagnostico y asesoramiento genéticos de las enfermedades raras
de la visidén, como subraya EDERVE. La caracterizacion genética de estas enfermedades ha sido
clave hasta ahora para identificar el patréon hereditario, el riesgo de recurrencia, la detecciéon de
otros familiares en riesgo, para el asesoramiento y la prevencion a través de técnicas reproductivas y
diagndstico genético preimplantacional. Pero actualmente también para la identificaciéon de nuevas
dianas terapéuticas, teniendo en cuenta el desarrollo y expansion de las terapias génicas, que estan

cambiando el abordaje y la historia natural de este tipo de enfermedades en los pacientes.

El acceso de los afectados y familiares a los servicios de Genética es muy desigual en cada una
de las Comunidades Autéonomas de nuestro pais. Este problema se debe a la falta de reconocimiento
de la Genética como especialidad sanitaria, crucial para garantizar su implementacién homogénea
y eficiente en todo el territorio espafol y el acceso equitativo de todas las personas afectadas y
sus familias. Resulta dificil entender que Espaiia sea el unico pais de la UE que no reconoce esta
especialidad, pero confiemos en su inminente aprobacién tal y como ha sostenido recientemente
el Ministerio de Sanidad, porque el sistema nacional de salud y la ciudadania, la necesitan sin mas

demora.

El estudio EDERVE que se expone en estas paginas, realizado por esta innovadora asociaciéon
de pacientes, es de gran valor por su extraordinario impacto en el mundo de la atencién y el apoyo
a las personas con discapacidad visual; y me siento muy orgullosa y agradecida de haber podido

colaborar con ellos escribiendo esta introduccion.
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Aprovecho para expresar a todo el equipo de Retina Murcia mi mas sincera admiraciéon y
felicitacion por contagiarnos de su pasion, su optimismo, determinacidn y valentia al embarcarse en

proyectos innovadores que, como éste, requieren de un gran esfuerzo y dedicacion.

Con la confianza forjada a lo largo de los afios, para terminar, me permito hacer una peticién a
Retina Murcia: Por favor, no os rindais nunca y continuad muchos afios siendo avanzadilla y espejo
donde mirarse, no solo para las multiples asociaciones de pacientes de nuestra Region y nuestro pais,
sino también para muchos de nosotros, profesionales de la medicina y la investigacién que jamas
debemos olvidar nuestro noble objetivo de cuidar a las personas. Vuestra labor generosa, altruista y

desinteresada nos empuja y nos anima a todos. Gracias, Retina Murcia.

Como reza vuestro lema, seguid muchos afios mirando por nosotros. Y nosotros, siempre a

vuestro lado.

Encarna Guillén Navarro

Presidenta Asociacion Espafiola de Genética Humana
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CAPITULO 1. ENFERMEDADES RARAS QUE AFECTAN A LA VISION

1.1. ;Qué es una enfermedad rara?

Las enfermedades raras, también conocidas como enfermedades poco frecuentes, minoritarias o
de baja prevalencia, engloban a un grupo heterogéneo de patologias que afecta entrono al 6-7% de la
poblacién (Auvin et al., 2018; Solves Almela, 2018). No hay acuerdo en la definicién de enfermedad
rara, ya que varia segun el pais. En este sentido, Europa considera que una enfermedad rara es
aquella cuya prevalencia es menor de 5 casos por cada 10.000 habitantes (Decisiéon n® 1295/1999/CE
del Parlamento Europeo y del Consejo, de 29 de abril de 1999, por la que se aprueba un programa
de accion comunitaria sobre las enfermedades poco comunes en el marco de la accion en el ambito
de la salud publica, 1999; Posada et al., 2008). En cambio, Estados Unidos establece que para que
una enfermedad sea considerada como rara debe afectar a menos de 200.000 habitantes y en Jap6n
a menos de 4 casos por cada diez mil ciudadanos (Palau, 2017; Posada et al., 2008). Se calcula
que existen alrededor de unas siete mil enfermedades raras en el mundo, por tanto, aunque una
enfermedad rara afecte a una poblacion reducida, si se considera el total de ellas, se puede afirmar
que un amplio sector de la poblaciéon mundial puede estar afectada de una enfermedad rara. En este
sentido, se calcula que en Europa hay 30 millones de personas afectadas por una enfermedad rara lo
que equivale al 7-8% de la poblacion europea, aunque no se descarta que la cifra sea mas elevada. En
Espaiia, las cifras no estan claras, la Federacion Espaiola de Enfermedades Raras (FEDER) estima
que existen en torno a 3 millones de personas, ya que para esta organizacién una enfermedad rara
no solo afecta al paciente sino a todo el nucleo familiar (Auvin et al., 2018; Diario Oficial de la Unién
Europea, 2009; Solves Almela, 2018). E1 80% de las enfermedades raras tienen origen genético, pero
hay algunas de estas patologias que su etiologia es distinta y se pueden deber a infecciones, cancer o
factores ambientales entre otros. Por otro lado, mas de la mitad de las enfermedades raras tienen su
debut en la edad pediatrica, pero existen otras que pueden manifestarse en la pubertad o incluso en
la edad adulta (Solves Almela, 2018). Otra caracteristica de estas patologias es su gravedad, siendo
altamente discapacitantes debido a su cronicidad e incluso algunas de ellas presentan una alta tasa
de mortalidad. Se estima que solo alrededor de 400 enfermedades raras tienen tratamiento lo que
equivale al 5% de todas ellas (Cortés, 2015). Precisamente el término enfermedad rara nacié en
Estados Unidos, en los afios ochenta, de la mano del concepto de “medicamento huérfano” que
es aquel medicamento que no se comercializa porque sus gastos de produccion superarian a los

beneficios debido a que iria destinado a una poblacién reducida (Posada et al., 2008).

Uno de los principales problemas a los que se enfrentan las personas con enfermedades raras
es el retraso en el diagndstico que supera el aflo de espera, siendo la media en Espafia de cuatro
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afios (Berrocal-Acedo et al., 2022; Solves Almela, 2018). Mas de la mitad de las personas con una
enfermedad rara ha experimentado retraso en el diagnédstico de su enfermedad. Esto supone,
por un lado, un empeoramiento provocado por la falta de un tratamiento adecuado y, por otro
lado, la persona afectada y su familia sufren un desgaste psicoldgico y emocional causado por la
incertidumbre que supone la espera, provocando asi un gran impacto en la calidad de vida de los
pacientes y sus familias. Por ello, es fundamental mejorar el acceso al diagndstico precoz y preciso
de las enfermedades raras (Lozano, 2023; Palau, 2013; Paramo-Rodriguez et al., 2023; Solves Almela,
2018).

Debido a que el 80% de las enfermedades raras son de origen genético, la sospecha clinica de una
patologia pasaria por su confirmaciéon mediante el diagndstico genético. El avance de las técnicas
moleculares ha permitido identificar nuevos genes implicados en estas patologias y ofrecer pruebas
diagnosticas especificas. Ademads, la genética puede ayudar a predecir el pronoéstico y el riesgo de

recurrencia familiar, asi como a orientar el tratamiento mas adecuado (Cortés, 2022; Palau, 2017).

Las importantes repercusiones psicosociales que ocasionan las enfermedades poco frecuentes,
tanto en los pacientes como en sus familias, se afladen a las alteraciones organicas propias de estas

afecciones y acentiian aiin mds su problematica (Sauces & Callado, 2016).

1.2. Enfermedades raras con afeccion visual

La mayoria de las enfermedades raras visuales se producen por una alteracién genética y tan
solo unas pocas tienen tratamiento actualmente (Millan et al., 2022). Se clasifican en tres grupos
atendiendo al tejido que esta afectado, asi hay enfermedades raras visuales neuro-oculares, corneales
y que afectan al desarrollo del globo ocular. De los tres tipos de patologias, las primeras son las que
afectan al nervio dptico y a la retina y dentro de estas, las distrofias de retina son las mas numerosas,
heterogéneas y complejas. Existen muchos tipos de distrofias de retina dependiendo del patrén de
herencia y el tipo de fotorreceptor afectado (Ayuso & Millan, 2010; del Alamo Martin, 2021; Mill4n,
2018).

Existe gran variabilidad de enfermedades raras de la visién, pudiendo debutar desde la edad
pediatrica, la pubertad o la adultez y cada una presenta sus propios sintomas y caracteristicas.
Algunas pueden causar pérdida de vision o ceguera, como ocurre en las distrofias de conos y
bastones, otras producen disminucion del campo visual como la retinosis pigmentaria, o afectar a
como se perciben los colores (acromatopsia o enfermedad de Kjer) o ceguera nocturna y fotofobia.
Algunas enfermedades raras de la visiéon también pueden ser sindrémicas como Usher o Bardet-
Bieldt (Macias-Franco & Rozas-Reyes, 2023).

El diagndstico y tratamiento de las enfermedades raras visuales puede ser un desafio debido a
su baja prevalencia y a la falta de conocimiento sobre ellas y puede requerir la realizacién de una
evaluacion por parte de varios especialistas, incluyendo oftalmoélogos y genetistas. Es importante
que las personas con enfermedades raras visuales reciban un diagndstico precoz, preciso y un
tratamiento adecuado por parte de oftalmdlogos especializados en este tipo de enfermedades. Estas
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patologias suelen tener un impacto significativo en la calidad de vida de los pacientes, por tanto, a
menudo se requiere un equipo multidisciplinario sociosanitario de especialistas, entre los que se
encontraria el oftalmdlogo, el rehabilitador, el dptico, pero también el psicologo, el trabajador social
e incluso en algunos casos como el sindrome de Usher, el logopeda. Solo de esta manera se podra
proporcionar atencién integral a los pacientes afectados por estas enfermedades (Gutiérrez Alvarez,
2022).

Las enfermedades raras visuales, ademas de las necesidades propias de cualquier enfermedad
que afecta a la visién, suman una serie de dificultades y discapacidades importantes, tales como
desconocimiento de su enfermedad por parte de la poblacion en general y de la comunidad médica
en particular, lo que implica escasez de expertos, ausencia de tratamiento o elevado coste (Gémez-
Navarro, 2021; Macias-Franco & Rozas-Reyes, 2023; Millan, 2018).

Es por ello que los pacientes afectados por enfermedades raras visuales, al igual que sucede en
general con los afectados por una enfermedad rara, suelen ser pacientes expertos en su patologia
(Posada de la Paz & Garcia Ribes, 2010).

1.2.1. Retinosis pigmentaria

Dentro de las distrofias de retina, la mas prevalente es la retinosis pigmentaria, con una
prevalencia de 1:4000 (Macias-Franco & Rozas-Reyes, 2023; Millan, 2018).

La retinosis pigmentaria es una enfermedad hereditaria que provoca una degeneracion
progresiva de las células fotorreceptoras de la retina, responsables de captar laluz y enviarla al cerebro
y la acumulacién de pigmento del epitelio pigmentario. Se manifiesta con sintomas como ceguera
nocturna, reduccion del campo visual periférico, disminucién de la agudeza visual y alteracién de
la percepcién de los colores y en la mayoria de los casos es bilateral (Garcia Davila et al., 2020).
Asi mismo, a pesar de que se trata de una enfermedad congénita, suele debutar a partir de la
adolescencia. Es importante destacar que la retinosis pigmentaria puede afectar a cada persona de
manera diferente, por lo que algunos pacientes pueden experimentar todos estos sintomas, mientras
que otros solo experimentan algunos de ellos. Ademas, la velocidad y la gravedad de la progresion de
la enfermedad pueden variar entre pacientes (Consejeria de Familia e igualdad de Oportunidades,
2016; Garcia Davila et al., 2020). El patrén de herencia de la retinosis pigmentaria es variado,
pudiendo ser autosémica dominante, autosémica recesiva o recesiva ligada al X. En algunos casos
muy excepcionales también puede transmitirse por herencia mitocondrial (Consejeria de Familia e
Igualdad de Oportunidades, 2016)

El diagndstico de la retinosis pigmentaria se basa en la exploracion del fondo de ojo, el estudio
del campo visual, el electrorretinograma y el estudio genético. Estas pruebas permiten detectar las
lesiones pigmentadas tipicas de la RP, evaluar el grado de afectacion de la vision y determinar la
causa genética de la enfermedad. Debido al impacto de la RP en la calidad de vida de las personas, es
importante un diagndstico temprano y un acompafamiento oportuno a los pacientes para retardar
el punto maximo de afectacion visual que es la ceguera (Abraldes et al., 2017; Garcia Davila et al.,
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Los pacientes deben seguir una serie de medidas generales como proteger los ojos de la luz
solar intensa, seguir una dieta equilibrada y realizar revisiones oftalmoldgicas periddicas. Algunos
suplementos vitaminicos o nutricionales pueden mejorar la respuesta de los fotorreceptores, pero no
se ha demostrado que retrasen la pérdida de visién. Tampoco se recomienda el uso de altas dosis de

vitamina A o E, salvo en casos excepcionales (Coco et al., 2012).

La investigacion sobre posibles tratamientos para la retinosis pigmentaria esta en marcha.
Algunas lineas de investigacion son la terapia génica, que consiste en corregir las mutaciones de las
células defectuosas; el trasplante de células de la retina, que busca reemplazar las células dafiadas por
otras sanas; y las protesis de retina electrénicas, que pretenden estimular las partes sanas del sistema

visual mediante dispositivos electronicos

Actualmente solo existe un tratamiento para esta retinopatia, se trata de una terapia génica que
solo es aplicable a pacientes con afectacion del gen RPE65. Voretigene neparovovec, comercializado
como Luxturna, es una terapia génica que introduce una copia normal del gen RPE65 en las células

de la retina mediante un vector viral adenoasociado (Ayuso & Millan, 2010; Millan et al., 2022).

1.2.2. Sindrome de Usher

El sindrome de Usher es la causa mas frecuente de sordoceguera, se estima su prevalencia
en 4/100.000 nacimientos. Se caracteriza por la presencia de retinosis pigmentaria, hipoacusia
neurosensorial y en algunos casos disfuncion vestibular (Consejeria de mujer, igualdad, LGTBI,

familias y politica social, 2021; Garcia-Garcia et al., 2020).

El sindrome de Usher se debe a causas genéticas y su patron de herencia es autosémico recesivo.
Se conocen unos diez genes implicados en dicho sindrome (Castiglione & Méller, 2022; Consejeria

de mujer, igualdad, LGTBI, familias y politica social, 2021).

Se distinguen tres tipos de sindrome de Usher (tipo 1, tipo 2 y tipo 3), atendiendo a la gravedad,

a la progresion de la hipoacusia y a la presencia de alteracion vestibular.

El sindrome Usher tipo 1 es la forma mas grave, ya que estos pacientes presentan hipoacusia
profunda prelocutiva lo que los lleva a no adquirir lenguaje hablado, salvo en los casos que son
tratados con implante coclear. Respecto a la retinosis pigmentaria, en el tipo 1 se suele diagnosticar
en la segunda década de vida ylos pacientes presentan alteracion en el sistema vestibular. El sindrome
de Usher tipo 2 es el mas frecuente y también menos grave. La hipoacusia evoluciona de moderada
a severa y los nifios no presentan problemas para la adquisicion del lenguaje hablado. La retinosis
pigmentaria en el tipo 2 aparece mas tarde y progresa mas lenta. No hay afectacion del sistema
vestibular. En el sindrome de Usher tipo 3 la hipoacusia aparece en la edad adulta, por lo que no hay
problemas de adquisicion del habla y evoluciona hasta una sordera profunda. El sistema vestibular
en el tipo 3 aparece en aproximadamente la mitad de los pacientes (Garcia-Garcia et al., 2020; Toms
et al., 2020).
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1.2.3. Enfermedad de Stargardt

La enfermedad de Stargardt o también conocida como Fundus Flavimaculatus es una
enfermedad ocular genética poco frecuente con una prevalencia estimada del/8.000 - 1/10.000
casos y no existen diferencias por sexo (Dhooge & Hoyng, 2020). Se trata de la distrofia macular
hereditaria mas comun y la segunda de retina tras la retinosis pigmentaria. Esta causada por la
mutacion del gen ABCA4 que se encuentra en el brazo corto del cromosoma 1 y cuyo patrén de
herencia es autosémico recesivo. Consiste en la pérdida bilateral progresiva de la visiéon central
asociada a manchas amarillas y pequeias en el fondo del ojo y una lesion atréfica macular (Consejeria
de mujer, igualdad, LGTBI, familias y politica social, 2021; Cérdova-Lépez, 2014; Heath-Jeffery &
Chen, 2021; Macias-Franco & Rozas-Reyes, 2023). Generalmente comienza en la nifiez, entre los
10 y 20 afos, pero algunos pacientes muestran los primeros sintomas antes y otros a partir de los
45 afos, siendo en estos casos, menos grave y con un mejor prondstico visual. La pérdida de visién
central va acompanada de una vision borrosa debida a la pérdida progresiva de los fotorreceptores
en la region macular, los conos, mientras que la visién periférica esta bien conservada (Consejeria de
mujer, igualdad, LGTBI, familias y politica social, 2021; Dhooge & Hoyng, 2020; Tanna et al., 2017).
La mayoria de estos pacientes tienen afectada la visién en color debido también a la pérdida de los
conos, y algunos pueden desarrollar fotofobia o dificultad para adaptarse a la oscuridad (Consejeria

de mujer, igualdad, LGTBI, familias y politica social, 2021; Turégano Cabaiiero, 2023).

Paralarealizacion del diagnoéstico clinico de esta patologia se precisa de exdmenes oftalmoldgicos
consistentes en pruebas de agudeza y campo visual, oftalmoscopia, electrorretinograma (ERG),
angiografia con fluoresceina (AF), autofluorescencia del fondo de ojo (AFF) y tomografia de
coherencia dptica (OCT). Ademas, el diagndstico se puede confirmar mediante pruebas genéticas

(Consejeria de mujer, igualdad, LGTBI, familias y politica social, 2021; Turégano Cabaiiero, 2023).

1.2.4. Neuropatia optica hereditaria de Leber (LHON)

Se trata de un trastorno neuro-oftalmoloégico caracterizado por la pérdida de vision central
bilateral, indolora y stbita. Esta causada por mutaciones en el ADN mitocondrial, por lo que solo
afecta a varones y cuya edad de debut es entre la adolescencia y los 35 afos (Fernandez-Navarro
etal., 2022; Pacheco et al., 2022). Las tres mutaciones mas frecuentes que provocan esta patologia se
producen en los genes MTND1, MTND4 y MTNDG6, aunque existen alrededor de 30 mutaciones mas

asociadas a neuropatia optica hereditaria de Leber (Stramkauskaité et al., 2022).

La neuropatia 6ptica hereditaria de Leber es una enfermedad considerada como poco frecuente,
se estima su prevalencia en Europa en 1 caso por cada 65 mil nacimientos y de 1: 30 mil en todo
el mundo, pero a pesar de su baja prevalencia, es una de las neuropatias opticas mas frecuentes e
invalidantes (Columbié Garbey et al., 2012; Mascialino et al., 2012).

Se caracteriza por la pérdida de células ganglionares en la retina interna en la mitad de los
hombres que la padecen, provocando la degeneracion del nervio dptico. Esta degeneracion provoca

la pérdida de visidn central bilateral en estos pacientes. Ademas, también es habitual la fotofobia y
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que tengan afectada la percepcion de los colores, sobre todo en el sistema rojo-verde. En algunos
pacientes pueden coexistir también signos neurologicos como temblor postural, trastornos del
movimiento o neuropatias periféricas entre otros. A estos casos, se le conoce como neuropatia
hereditaria optica de Leber plus y su pronoéstico es grave (Pacheco et al., 2022; Stramkauskaité et al.,
2022).

Actualmente, el inico tratamiento aprobado por la Agencia Americana del Medicamento (FDA)
y la Agencia Europea del Medicamento (EMA) especificamente para la neuropatia dptica de Leber
es la ibedenona. Si se inicia el tratamiento tempranamente, se ha demostrado una modesta mejoria.
Aunque todavia los resultados son escasos, la terapia génica podria ser un tratamiento eficaz para
la neuropatia optica hereditaria de Leber. Mientras tanto, los especialistas proponen a los pacientes
mantener una buena calidad de vida, cuidar la alimentaciéon con una dieta rica en antioxidantes,
evitar los momentos de estrés y dejar a un lado el tabaco o el alcohol (Davila-Siliezar et al., 2023; Ma
& Sadun, 2021).

1.2.5. Retinoblastoma

El retinoblastoma es un tipo de cancer que afecta a la retina y puede ser mortal. Se origina a
partir de mutaciones genéticas que afectan el gen RBI, que regula la division celular en la retina. Es
el tumor ocular maligno mas comun en nifios afectando a uno o a los dos ojos. Su prevalencia es de
1 en cada 15,000 a 20,000 nacimientos vivos, sin distincion de raza ni sexo, por lo que se trata de una

patologia poco frecuente (Delhiwala et al., 2016; Dimaras et al., 2012).

El retinoblastoma puede ser hereditario o espontanea. El tipo hereditario se presenta en el 30%
de los casos y sigue un patrén autosémico dominante con alta penetrancia. En estos casos, los nifios
nacen con una mutacion en el gen RBI y tienen mayor riesgo de desarrollar tumores bilaterales y
multifocales. El retinoblastoma no hereditario se presenta en el 75% de los casos y se produce por
mutaciones de novo en el gen RBI siendo en la mayoria de los pacientes bilateral (Lohmann &
Gallie, 2004; Pérez Huitrén & Dominguez Castillo, 2019; Sastre et al., 2009).

La mayoria de los casos de retinoblastoma se diagnostican antes de los dos afios de edad, gracias
a la observacion de una leucocoria que consiste en un brillo blanco en la pupila y que se produce

cuando el tumor atn esta dentro del ojo (Pérez Huitrén & Dominguez Castillo, 2019).

El tratamiento depende del tamaio, la localizacion y la extension del tumor, y puede incluir
terapia laser, quimioterapia, radioterapia y en algunos casos, enucleacién (extirpacion completa
del globo ocular). A pesar de los avances en el tratamiento, los nifios con retinoblastoma pueden
experimentar secuelas como ceguera, problemas de vision y efectos secundarios a largo plazo de
la terapia. La mortalidad en esta patologia aun es alta. El diagndstico precoz y la intervencion y
el consejo genético son fundamentales para el control de la enfermedad (Delhiwala et al., 2016;
Dimaras et al., 2012).
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1.2.6. Uveitis

La uveitis engloba a un conjunto de enfermedades cuya caracteristica comun es la inflamacién

de la tivea y sus estructuras adyacentes y cuya etiologia es variada y puede aparecer a cualquier edad,

aunque es mas frecuente en la edad adulta (Martinez-Berriotxoa et al., 2012; Toro Arango et al.,

2017).

El diagnéstico de la uveitis lo puede realizar el médico no oftalmélogo, basandose en

manifestaciones clinicas como rojez en los ojos, dolor ocular, fotofobia, disminucién de la agudeza

visual o vitreiritis (Toro Arango et al., 2017).

Se consideran 4 grandes grupos de uveitis que atienden a su etiologia (Martinez-Berriotxoa
etal., 2012):

Upveitis infecciosas
Uveitis no infecciosas (idiopaticas)
Upveitis asociadas a enfermedades inflamatorias o autoinmunes

Sindromes de enmascaramiento

Por otro lado, el conjunto de las uveitis también se puede clasificar atendiendo a la localizacién

de la inflamacion (Martinez-Berriotxoa et al., 2012):

Anterior: se asocia a inflamaciéon corneal y suele caracterizarse por dolor, fotofobia,
disminucién dela agudeza visual y enrojecimiento entre otros sintomas. Es la mas comun de
todas las uveitis. Algunos tipos de uveitis anterior son producidos por espondiloartropatias,

herpes simple o una forma ideopatica.

Intermedia: principalmente se inflama el vitreo y los sintomas mas comunes son las
moscas volantes y la vision borrosa. La mayoria son debidas a la pars planitis y no suelen
presentar gran inflamacién que suele iniciarse en la juventud, aunque en algunos casos

pueden aparecer en la nifiez.

Posterior: en este caso la inflamacidon se localiza en la retina y/o el coroides y las
manifestaciones clinicas iniciales suelen ser moscas volantes y disminucién de la agudeza
visual. Suponen el 10-15% de las uveitis. Las causas de este tipo también son variadas,

pueden deberse a toxoplasmosis, a procesos puramente oftalmolégicos, etc.

Panuveitis: la localizacion de la inflamacion es difusa, no predomina en ninguna estructura
(coroides, vitreo, retina, ...). Algunos tipos de panuveitis son debidas a infecciones como
la toxoplasmosis, la tuberculosis, el herpes o la sifilis entre otras. Pero también pueden
deberse a causas no infecciosas como la ideopatica o la oftalmia simpatica que se produce

tras un traumatismo en el ojo.

El tratamiento en el caso de la uveitis anterior no infecciosa puede administrarlo el médico

no oftalmélogo y consiste en la administracion de corticoides, en cambio en la uveitis posterior y

media, el paciente debe ser remitido al especialista (Toro Arango et al., 2017).
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1.2.7. Catarata congénita

La catarata congénita como su nombre indica consiste en la opacidad del cristalino desde que
la persona nace o en las primeras semanas de vida (Bolio-Molina et al., 2020). Se trata de la primera
causa de ceguera tratable en la primera infancia y pueden ser sindrémicas y no sindrémicas (Bremond-
Gignac et al,, 2020). Las causas de la catarata congénita son variables, la mas comun es la idiopatica,
pero también estan las causas genéticas, la mayoria con un patrén de herencia autosémico dominante,
aunque también pueden darse ligadas al X y causas infecciosas debidas a toxoplasmosis o rubeola
(Ourofino et al,, 2023; Taylan Sekeroglu & Utine, 2021). Pueden ser uni o bilaterales, siendo las
segundas mas frecuentes sin causa identificada. La catarata congénita provoca ceguera y ambliopatia
grave (Bolio-Molina et al., 2020; del Busto Wilhelm et al., 2022). Ademds, algunas de ellas se presentan

asociadas a otras anomalias como la aniridia o la microftalmia (Bremond-Gignac et al., 2020).

El diagndstico precoz de las cataratas congénitas es fundamental para poder llevar a cabo la
intervencion quirtrgica que asegurara la evolucidn posterior de la funcién visual, asi como para
detectar tempranamente la presencia de un sindrome sistémico asociado (Bremond-Gignac et al.,
2020; Finizola et al., 2020; Nascimento et al., 2020).

1.2.8. Glaucoma congénito

El glaucoma congénito es una enfermedad oftalmoldgica que se presenta en la infancia afectando
en mayor medida a los varones y principalmente se presenta de forma bilateral (Marciano, 2020).
Se caracteriza por una elevada presion intraocular, edema corneal y aumento del tamaio del ojo.
Ademas, también aparece fotofobia y lagrimeo excesivo o epifora (Marciano, 2020; Rodriguez
Bencomo et al., 2009; Urrets Zavalia, 2017).

La prevalencia del glaucoma congénito al nacimiento se estima en alrededor de 1/45.450 nacidos

vivos en Europa, lo que lo convierte en el glaucoma mas comun en la infancia (Marciano, 2020).

El 80% de los casos se diagnostica antes del primer afio de vida y la mayoria, alrededor de los
seis meses (Mandal & Chakrabarti, 2011; Marciano, 2020).

La etiologia del glaucoma congénito es desconocida, aunque se han identificado mutaciones en
varios genes y loci cromosoémicos afectados que se relacionan con esta patologia. En este sentido,
la mayoria de los casos son de novo y cuyo patron de herencia es autosémico recesivo (Marciano,
2020).

El tratamiento de esta patologia consiste en intervencion quirurgica, ademas de la terapia visual

para evitar la ambliopia posterior (Marciano, 2020; Urrets Zavalia, 2017) .

1.2.9. Sindrome de Bardet-Biedl

El Sindrome de Bardet-Biedl es un trastorno multisistémico de origen genético poco frecuente,
normalmente de herencia autosémicarecesiva, representando el 9% de las presentaciones sindrémicas
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de las distrofias hereditarias de retina. Se incluye dentro de las ciliopatias que consisten un grupo de
trastornos causados por defectos en la formacion y funcion del cilio primario (Forsythe et al., 2018;
Muller & Zacchia, 2021).

Su prevalencia en Estados Unidos es de 1:100.000 nacidos vivos y de 1:125.000 en la poblacién
europea (Arias-Garcia et al., 2024; Forsythe et al., 2018).

La distrofia de la retina es una de las caracteristicas mas comunes del sindrome de Bardet-
Biedl, que a menudo resulta en una disminucién de la agudeza visual, ceguera nocturna, fotofobia
y pérdida de la vision central y cromatica al final de la infancia o al inicio de la edad adulta. Pero,
ademas, también presenta obesidad, polidactilia, anomalias renales, hipogonadismo y problemas de
aprendizaje, con un amplio espectro de otras manifestaciones leves como discapacidad intelectual o
retraso psicomotor leve. Los sintomas vinculados a la distrofia retiniana no suelen aparecer hasta la
primera década de vida, lo que puede retrasar la deteccion (Arias-Garcia et al., 2024; Forsythe et al.,
2018; Muller & Zacchia, 2021). La afectacion renal puede desembocar en la necesidad de didlisis o

transplante y es la primera causa de morbimortalidad (Muller & Zacchia, 2021).

1.2.10. Distrofia de conos y bastones

Se trata de una enfermedad de origen genético y que consiste el deterioro primario de los conos

con afectacion secundaria de bastones, observando variaciones en el fondo del ojo (Audo, 2019).

La distrofia de conos y bastones tiene una prevalencia de 1:30.000-40.000 nacimientos, diez

veces menor que la retinosis pigmentaria. (Audo, 2019; Georgiou & Michaelides, 2020).

Su alteracion genética es heterogénea, se han identificado casi treinta genes causantes de esta
patologia. Los genes mutados mas comunes (60-80%) provocan una alteraciéon con un patréon de
herencia autosémico recesivo, el 15% sigue un patrén autosémico dominante y ligado al X supone
el 5% (Audo, 2019).

Entre sus sintomas mas comunes se encuentran la disminucién de agudeza visual, fotofobia,
escotoma central, alteracion de la vision del color, ceguera nocturna y pérdida del campo visual
periférico (Audo, 2019).

1.2.11. Amaurosis congénita de Leber

La amaurosis congénita de Leber estd considerada la distrofia hereditaria de retina mas grave,
ya que los pacientes manifiestan una pérdida visual severa durante el primer afio de vida. Afecta
aproximadamente a 1 por cada 50.000 individuos, pero representa el 5% de todas las distrofias
hereditarias de retina y el 20% de los casos de ceguera infantil (Koenekoop, 2004). Se han identificado
varios genes que provocan esta patologia, todos ellos relacionados con proteinas retinianas.
Clinicamente, la amaurosis congénita de Leber se caracteriza por ceguera en el primer afio de vida,

nictalopia, fotofobia, estrabismo y nistagmus. Algunas de ellas estan relacionadas con sindromes

25



que provocan disfuncion renal, discapacidad intelectual, retraso del neurodesarrollo o apraxia en el

6culo motor (Koenekoop, 2004; Lorenz & Preising, 2015).

1.2.12. Acromatopsia

La acromatopsia congénita es una distrofia de conos generalmente no progresiva de herencia
autosomica recesiva. Se caracteriza por una ceguera a los colores completa o incompleta, una

importante fotofobia, disminucion de la agudeza visual y nistagmus (Kohl, 2013).

Se trata de una anomalia de la visién a consecuencia de la cual sdlo son percibidos los colores
blanco, negro y gris (en todas sus tonalidades) como consecuencia de una alteracion en las células
fotorreceptoras de la retina sensibles al color, los conos. Ademas, implica una pérdida importante
de agudeza visual, gran dificultad de visiéon en condiciones de alta luminosidad, por ejemplo, en las

horas centrales del dia, fotofobia y nistagmus desde el nacimiento (Achroma, 2018).

Se estima que la prevalencia de esta enfermedad es de 1/30.000 a 1/50.000 en todo el mundo. Se
caracteriza por agudeza visual reducida, nistagmo pendular, mayor sensibilidad a la luz (fotofobia),
un pequeiio escotoma central y pérdida reducida o completa de la discriminacién de colores (Kohl,
2013; Share4Rare, 2022).

1.2.13. Aniridia

La aniridia aislada es una malformacion de base genética caracterizada por la ausencia completa
o parcial de iris y una malformacion global del ojo. Su incidencia se estima en 1/64.000-1/96.000 y

no hay diferencias de raza ni sexo (Petersen, 2012).

Se trata de una patologia que puede aparecer de novo o heredarla y cuyo patrén de herencia es
autosomico dominante con expresion variable entre los miembros de la familia (Lépez-Garcia et al.,
2006).

Este trastorno ocular y bilateral incluye deficiencia visual, cataratas, hipoplasia del nervio 6ptico,
glaucoma, ausencia del reflejo macular, nistagmo y fotofobia. Tanto la deficiencia visual como la
fotofobia se presentan desde el nacimiento y durante toda la vida. Son importantes las revisiones

periddicas de la presidon ocular para la deteccién de glaucoma (Petersen, 2012).

1.2.14. Degeneracion macular juvenil con hipotricosis

La hipotricosis con degeneracién macular juvenil es un sindrome muy poco frecuente
caracterizado por un escaso pelo y corto desde el nacimiento, seguido por una degeneracién macular
progresiva de la retina que ocasiona ceguera. Su prevalencia es menor a uno entre un millén y su
herencia es autosdmica recesiva. Es causada por una mutaciéon homocigdtica en el gen CDH3, que

codifica la P-cadherina, en el cromosoma 16922 (Samuelov & Sprecher, 2011). La afectacién no
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solo se localiza en la mécula, sino que se puede considerar una distrofia retiniana y no solo macular
(Blanco-Kelly et al., 2017).

Entre la primera y tercera década de vida, la agudeza visual disminuye por una degeneracion
macular progresiva, que a menudo provoca ceguera entre la segunda y cuarta década de vida. En
algunos casos puede presentarse con anomalias de las extremidades; en estos casos se denomina

displasia ectodérmica, ectrodactilia, y distrofia macular (Samuelov & Sprecher, 2011).

1.2.15. Degeneracién macular miopica

La degeneracion macular midpica también conocida como maculopatia midpica. Se trata de
un trastorno macular genético poco frecuente caracterizado por miopia severa resultante de la
elongacion progresiva del globo ocular, que produce un adelgazamiento de la esclerdtica y la retina
y puede producir desgarro de la macula, causando sangrado bajo la retina. Es una de las principales

causas de pérdida irreversible de la vision (Orphanet, s. f.; Vigués-Jorba & Lorenzo, 2020).

1.2.16. Sindrome de Stickler

El sindrome de Stickler es una enfermedad que afecta al tejido conjuntivo y que conlleva
manifestaciones oculares. Se trata de una patologia genética con un patrén de herencia autosémico
dominante, aunque también se puede dar en ocasiones un patrén autosémico recesivo. Se debe a la
mutacién en cuatro genes que controlan la sintesis del colageno, gen COL2A1, que da lugar al tipo 1,
el sindrome de tipo 2 debido a mutaciones en el gen COLI11A1, el sindrome de tipo 3 por mutaciones
en el gen COL11A2 y el stickler tipo IV13 que se produce por la mutaciéon COL9A1 (Riera & Riera,
2009; Snead & Wang, 2021).

Se caracteriza por afectacion ocular (miopia, cataratas, desprendimiento de retina,
vitreorretinopatia hereditaria), anomalias orofaciales (micrognatia, hipoplasia media de la cara
y paladar hendido), sintomas auditivos (pérdida auditiva neurosensorial) y artropatias (displasia
epifisaria). Las personas con este sindrome tienen una probabilidad mas alta de que el resto de la
poblacién de sufrir un desprendimiento de retina y ceguera (Riera & Riera, 2009; Snead & Wang,
2021)

1.2.17. Coroideremia

La coroideremia es una enfermedad progresiva de herencia ligada al cromosoma X que da lugar
a la degeneracion de la coroides, el epitelio pigmentario de la retina y los fotorreceptores. Tiene una
prevalencia de 1:50.000 - 1:100.000 y estd causada por mutaciones en el gen CHM. Generalmente
afecta a los hombres, aunque también se han descrito casos de degeneracion retiniana en mujeres
portadoras (Ayuso et al., 2011; Endo & Yuzawa, 2000).
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Clinicamente se caracteriza por nictalopia de inicio en la infancia, seguido de disminucién
concéntrica del campo visual y posterior disminucidn de la agudeza visual. En general, los pacientes
conservan la visién central hasta la década de los 50-60 donde se hace evidente el deterioro de la

agudeza visual (Ayuso et al., 2011).

1.2.18. Enfermedad de Best

La distrofia macular viteliforme de Best o enfermedad de Best es la distrofia macular mas
frecuente. Afecta a 1:10.000 individuos, siendo mas prevalente en hombres. Estd causada por
mutaciones en el gen BEST1 y sigue un patrén de herencia autosémico dominante. La mutacién
de dicho gen afecta al epitelio pigmentario de la retina produciéndose una reduccion de la agudeza

visual central.

Es una patologia lenta y progresiva que debuta en la infancia o en la adolescencia. En algunos

casos puede ser asintomatica (Almenares et al., 2017; McDonald, 2013).

1.2.19. Albinismo

El albisnismo es un grupo de trastornos de hipopigmentacion, congénito, hereditario y poco
frecuente, globalmente caracterizado por importantes alteraciones en la visién, y que pueden estar
o no asociadas a una disminucién generalizada de la pigmentacion del cabello, la piel y los ojos.,
(Kirkwood, 2009; Mingarro Castillo et al., 2013; Montoliu & Yturralde, 2018).

El albinismo puede presentar graves alteraciones como ausencia de retina central (févea), que
conlleva una menor agudeza visual; el nistagmo; la fotofobia; el deslumbramiento; y una visiéon

tridimensional reducida o inexistente (Montoliu & Yturralde, 2020).

Se puede encontrar dos tipos de albinismo atendiendo a la afectacion o no de la piel y el cabello.
De esta manera, esta el albinismo 6culo-cutaneo en el que hay afectacion del cabello, la piel y los
ojos y el albinismo ocular, donde solo estarian afectados los ojos (Kirkwood, 2009). Segtin el DSM-V,
la mayoria de los casos de albinismo ocular son autosdmicos recesivos; el patrén autosémico

dominante es raro.

1.3. Impacto en la vida diaria de las Enfermedades Raras que afectan a la vision

Es importante tener en cuenta el impacto de estas enfermedades en la vida diaria del paciente
ya que afecta a su capacidad funcional, su autonomia personal, su salud mental y su calidad de
vida. Las personas con una enfermedad rara visual conviven con las dificultades e inconvenientes
sobrevenidos por una enfermedad poco frecuente pero también aquellos que se desprenden de una
deficiencia visual. Los problemas mas frecuentes a los que un paciente con una enfermedad rara se

tiene que enfrentar son (Posada et al., 2008; Solves Almela, 2018):
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Tiempo para recibir el diagndstico largo, pudiendo sobrepasar los diez afios de espera. Esto
conlleva consecuencias graves, ya que puede producirse un empeoramiento de la enfermedad, pero
también afecta emocional y psicolégicamente debido al estado de inquietud e incertidumbre ante
esta situacion. Por otro lado, una cuarta parte de los pacientes con enfermedades raras tienen que

salir de su comunidad auténoma para conseguir el diagndstico.

- Desconocimiento de la enfermedad incluso por parte de profesionales médicos, lo que
provoca que el paciente una vez que tiene el diagndstico siga sintiendo incertidumbre ante

qué va a ocurrir, cudl va a ser la evolucion de la enfermedad.

- Suelen ser enfermedades altamente discapacitantes que llevan al paciente a ser dependiente

en la mayoria de los casos.

- La falta de investigacion lleva a que practicamente la totalidad de estas enfermedades no
tengan tratamiento o cura. Pero, ademas, hay pacientes que reciben un tratamiento no
adecuado para su enfermedad o tienen dificultad para acceder al medicamento por ser
demasiado caro, por no estar disponible en su comunidad auténoma o no hay existencias

del producto entre otras.

Algunos de los problemas mas frecuentes que enfrentan las personas con una deficiencia

visual son:

- La pérdida de la visién nocturna, que dificulta la movilidad y la orientacién en ambientes
con poca luz o en la oscuridad.

- La pérdida de la vision periférica, que reduce el campo visual y genera una sensacién de
visién de tanel. Esto limita la percepcién del entorno y aumenta el riesgo de accidentes
o caidas debido a la dificultad para percibir obstaculos, bordillos, escaleras o cambios de

nivel.

- La sensibilidad a la luz brillante, que provoca molestias o dolor ocular y puede empeorar
la visién.

- La pérdida de la vision del color, que altera la apreciaciéon de los objetos y dificulta la
realizacion de algunas actividades cotidianas como leer, escribir o cocinar.

- La baja autoestima, el aislamiento social, la depresién o la ansiedad, que pueden derivarse

de la dificultad para adaptarse a los cambios visuales y a las limitaciones que conllevan.

- Riesgo de aislamiento social y emocional debido a las barreras de comunicacién y la falta

de comprension por parte de los demas.

- Dificultad para leer textos impresos o en pantallas, especialmente con poca luz o con

fuentes pequenas.

- Necesidad de usar lentes especiales, lupas, bastones u otros dispositivos de ayuda visual

para mejorar su vision.

- Riesgo de accidentes o caidas debido a la pérdida de vision periférica y nocturna, que

dificulta la percepcién de obstaculos, bordillos, escaleras o cambios de nivel.
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- En el caso de hipoacusia, dificultad para seguir conversaciones en ambientes ruidosos o
con varias personas hablando al mismo tiempo, asi como necesidad de usar audifonos,

implantes cocleares u otros dispositivos de ayuda auditiva para mejorar su audicion.

- Necesidad de aprender habilidades especificas para adaptarse a su condiciéon, como el
lenguaje de signos, el braille, la orientacién y movilidad o el uso de tecnologias accesibles.
Estas tecnologias suponen un sobrecoste para estas personas, ya que son productos que se
podrian considerar elitistas al incorporar soluciones innovadoras como alto contraste o
voces sintetizadas. En Espafa no existen ayudas para adquirir esto soportes que facilitan
la inclusion social y laboral de estas personas, al tiempo que favorecen la igualdad en el

acceso a la informacién y comunicacién.
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CAPITULO 2. RECURSOS DISPONIBLES PARA LAS PERSONAS CON UNA
ENFERMEDAD RARA VISUAL

Ante esta situacion, es fundamental que las personas con una enfermedad rara visual reciban un
diagndstico precoz y un seguimiento médico adecuado para controlar la evolucion de la enfermedad
y prevenir posibles complicaciones. Ademas, es necesario que accedan a recursos y servicios
especializados que les ayuden a mejorar su vision residual y a desarrollar estrategias para afrontar

los retos diarios.

Algunos de estos recursos son:

Centro de salud de atenciéon primaria

Un Centro de Salud de Atencién Primaria (CSAP) es unainstalacion sanitaria que ofrece atencién
médica primaria a la poblacién local en un drea determinada. Los CSAPs son la base del sistema de
atencion médica en Espafa. La atencion primaria se centra en la prevencién de enfermedades y la

promocion de la salud en lugar de simplemente tratar las enfermedades existentes.

Los CSAPs ofrecen servicios de atencion médica preventiva, diagnostico y tratamiento de
enfermedades, gestion de enfermedades cronicas, servicios de salud mental y atencién a la salud
sexual y reproductiva, entre otros servicios. Ademas, pueden ofrecer servicios de fisioterapia, terapia

ocupacional, trabajo social y otros servicios de apoyo para el cuidado de la salud.

Aunque estas enfermedades pueden ser tratadas por oftalmologos especializados en hospitales,
la atencién primaria puede ayudar en la prevencion y en la gestion de enfermedades croénicas y

complicaciones asociadas.

En primer lugar, los CSAP pueden proporcionar informacién y orientacion sobre la enfermedad
y sus sintomas a las personas que han sido diagnosticadas con distrofia de retina. También pueden
ofrecer informacién sobre las medidas preventivas y las opciones de tratamiento disponibles,
incluyendo la remisiéon a un oftalmélogo especializado cuando sea necesario. Igualmente,
desempenan un papel importante en la gestion de las complicaciones asociadas con la enfermedad
poco frecuente con limitacion visual, como la pérdida de la vision, el riesgo de caidas y la depresion.
Pueden trabajar con los pacientes para desarrollar un plan de atencion personalizado que incluya la

prevencion y el tratamiento de estas complicaciones.

Centro de salud mental

Los Centros de Salud Mental (CSM) pueden desempefiar un papel importante en la atencién
de la salud mental de las personas con una enfermedad que limita la visiéon porque, si bien estas
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enfermedades afectan principalmente la salud ocular, también tienen un impacto significativo en la

salud mental y emocional de las personas que las padecen.

Las personas con estos diagndsticos pueden experimentar ansiedad, depresion y otros problemas
emocionales relacionados con la pérdida gradual de la visiéon. Los CSM pueden ofrecer servicios de
apoyo emocional y terapia para ayudar a las personas a manejar estos sentimientos y a desarrollar

estrategias para afrontar los desafios que pueden surgir.

Estos profesionales trabajan con las personas afectadas para desarrollar un plan de atencién
personalizado, que incluye la prevencion y el tratamiento de problemas de salud mental,
proporcionado informacién y recursos para ayudar a las personas con enfermedad rara con
afectacion visual a aprender a vivir con la enfermedad y a adaptarse a los cambios que pueden surgir
a medida que avanza la patologia. Esto puede incluir la remision a otros profesionales de la salud si

es necesario, como psiquiatras o trabajadores sociales.

Servicio de oftalmologia

Los servicios de oftalmologia ofrecen una variedad de diagndsticos, tratamientos y servicios de
seguimiento para ayudar a las personas a manejar los efectos de la enfermedad y a mantener una

buena salud ocular.

Ofrecen una variedad de diagnosticos, tratamientos y servicios de seguimiento para ayudar a las

personas a manejar los efectos de la enfermedad y a mantener una buena salud ocular.

En primer lugar, con el diagndstico para detectar las enfermedades en las primeras etapas,
con examenes regulares que diagnostiquen precozmente y tratar la enfermedad en sus primeras
etapas. En segundo lugar, ofrecen los tratamientos para las distrofias de retina, incluyendo terapias
farmacolégicas, terapias con laser y cirugia. Con el seguimiento de la enfermedad, los oftalmélogos
pueden ayudar a las personas a mantener una buena salud ocular y a mejorar su calidad de vida en

general.

Servicio de neuro-oftalmologia

Aungque las enfermedades raras con afectacion visual son enfermedades oculares, puede tener

implicaciones neurologicas debido a su impacto en el nervio dptico y en la corteza visual.

Los servicios de neurologia pueden ayudar en el diagndstico de estas patologias poco frecuentes
a través de la evaluacion de los trastornos neuroldgicos que pueden acompanar a la enfermedad.
Algunas patologias pueden estar asociadas con trastornos neurolégicos como la ataxia y la neuropatia
periférica, y estos sintomas pueden ser el primer indicio de una de estas patologias. La evaluaciéon
de los trastornos neuroldgicos por parte de un neurélogo puede ayudar a identificar la presencia de

una distrofia de retina y permitir un diagnéstico y tratamiento temprano.

Hay distrofias de retina que pueden ser causadas por trastornos neurologicos subyacentes, como

la enfermedad de Stargardt, que puede ser causada por mutaciones en el gen ABCA4. Los neuré6logos
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pueden trabajar con los oftalmdlogos para evaluar los trastornos neuroldgicos subyacentes y
disefar tratamientos que aborden tanto los aspectos neurologicos como los oftalmoldgicos de la
enfermedad, y también pueden ayudar la rehabilitacion de los pacientes, incluyendo terapias de
rehabilitacion, como terapia ocupacional y fisica, que pueden ayudar a las personas a mejorar su

fuerza, coordinacion y capacidad para realizar actividades diarias.

Servicio de genética

Los servicios de genética pueden desempefiar un papel clave en la atencién de la salud de las

personas con enfermedad rara con limitacion visual.

La genética es un factor importante en la mayoria de las patologias citadas, y la identificacion de
fenotipos sindréomicos y/o mutaciones genéticas especificas puede ser esencial para el diagnostico,
el asesoramiento genético y el desarrollo de tratamientos personalizados. Permiten confirmar el
diagndstico clinico y realizar un asesoramiento genético y reproductivo adecuado. El asesoramiento
genético puede ayudar a las personas a comprender como se hereda la enfermedad, las probabilidades
de que sus hijos también la desarrollen y las opciones de tratamiento y prevencion. Los genetistas
clinicos y asesores genéticos pueden ayudar a las personas a tomar decisiones informadas sobre
la planificacion familiar y el uso de tecnologias reproductivas para evitar la transmision de la

enfermedad a la descendencia.

Ademas, permite la posibilidad de crear grupos de pacientes genéticamente homogéneos para
futuros ensayos clinicos, asi como acceder a la terapia génica. Estos servicios pueden ayudar en el

desarrollo de tratamientos personalizados para este colectivo de personas.

Servicio de otorrinolaringdlogo

Aunque a simple vista parezca que la especialidad de otorrinolaringologia no esta directamente
relacionada con las patologias que afectan a la vision, esta rama de la medicina puede ayudar a las

personas con esta condicion de varias maneras.

En primer lugar, algunas personas afectadas pueden experimentar problemas de equilibrio y
mareos, que pueden estar relacionados con trastornos del oido interno. Un otorrinolaringélogo
puede realizar pruebas para evaluar el funcionamiento del sistema vestibular, que es responsable del
equilibrio, y determinar si la causa de los sintomas se encuentra en el oido interno. En algunos casos,
se pueden recomendar ejercicios de rehabilitacion vestibular para mejorar la funcién del equilibrio

y reducir los mareos.

Ademas, en los pacientes con sindrome de Usher es necesaria la evaluacion de la audicion como

parte importante del manejo de la enfermedad.

Servicio de oncologia

La relacion entre la oncologia y las enfermedades raras oculares se debe a que algunos tipos de

cancer pueden afectar la vision y requerir un enfoque multidisciplinario para su tratamiento. Uno de
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los canceres oculares mas comunes en nifos es el retinoblastoma, que es un tumor maligno que se
origina en las células de la retina y puede provocar la pérdida de la visidn o incluso la muerte si no se
trata a tiempo. Este cancer ocular es considerado una enfermedad rara, ya que tiene una incidencia
de aproximadamente 1 caso por cada 18,000-30,000 nacimientos en todo el mundo (Pérez Huitrén
& Dominguez Castillo, 2019).

La relaciéon entre la oncologia y las enfermedades raras oculares requiere de un enfoque
multidisciplinario para su tratamiento, ya que los pacientes pueden requerir atencion oftalmoldgica,
tratamiento oncoldgico, cuidados paliativos y rehabilitacion visual, entre otros. Ademas, debido
a que muchos de estos canceres son considerados enfermedades raras, es importante que los
pacientes tengan acceso a los tratamientos y los ensayos clinicos que estén disponibles para su

condicién.

Optica y baja visién

Las ayudas para la baja vision son herramientas esenciales para mejorar la calidad de vida de las
personas con discapacidad visual. Estas ayudas permiten ampliar o mejorar las imagenes y, por lo
tanto, facilitan el acceso a la informacién visual. Las ayudas para la baja visién pueden ser épticas o
electrénicas. Algunas de las ayudas opticas mas comunes incluyen lupas, telescopios, filtros solares
y gafas especiales. Las ayudas electrénicas incluyen sistemas de video-magnificacion y dispositivos

de lectura de pantalla.

Ademas de las ayudas opticas, también existen ayudas electronicas para la baja visiéon. Los
sistemas de video-magnificacién, como los sistemas de ampliacion de texto en una pantalla, pueden
ser ttiles para personas con discapacidad visual que necesitan ver imagenes ampliadas para realizar
tareas cotidianas. Los dispositivos de lectura de pantalla son herramientas que leen el texto en una
pantalla en voz alta para personas con discapacidad visual que tienen dificultades para leer texto

pequeno o para aquellos que tienen una vision limitada.

Las ayudas para la baja vision son especialmente utiles para las personas con una patologia visual
poco frecuente, que a menudo experimentan una pérdida gradual de la visién con el tiempo. Las
ayudas para la baja vision pueden ayudar a estas personas a mantener su independencia y mejorar

su calidad de vida.

Neuropsicologia

La neuropsicologia es una disciplina que se encarga de estudiar las funciones cognitivas,
emocionales y conductuales del cerebro. En el caso de las enfermedades raras oculares, la
neuropsicologia juega un papel importante ya que estas afecciones pueden afectar la funcién visual,
lo que a su vez puede tener un impacto significativo en el bienestar emocional, cognitivo y social de

las personas afectadas.

La neuropsicologia puede proporcionar herramientas y estrategias para ayudar a las personas a

adaptarse a su nueva situacion visual y mantener una buena calidad de vida.
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Ademas, la neuropsicologia también puede ser ttil en el diagndstico y seguimiento de
enfermedades raras oculares. Por ejemplo, en el caso de la enfermedad de Stargardt, que es una
forma de degeneracion macular hereditaria, se ha demostrado que la evaluacion neuropsicologica
puede ser util para detectar la afectacion de las funciones cognitivas visuales en las primeras etapas

de la enfermedad.

Equipo de trasplantes

El equipo de trasplantes es un componente crucial en el tratamiento de algunas distrofias de
retina. Las distrofias de retina son enfermedades degenerativas que afectan a la estructura y funcién
de la retina, y pueden llevar a la ceguera en etapas avanzadas de la enfermedad. En algunos casos, los

trasplantes pueden ofrecer una solucion para restaurar la vision.

Existen varios tipos de trasplantes que pueden ser ttiles en el tratamiento de las distrofias de
retina, entre ellos los trasplantes de células madre y los trasplantes de retina. Los trasplantes de
células madre se estan investigando como una forma de reemplazar las células dafiadas en la retina
y promover su regeneracion. Los trasplantes de retina, por otro lado, implican la sustitucion de
la retina dafiada por una retina sana de un donante. El trasplante de células madre es un area de
investigacion muy activa, con numerosos estudios en curso para determinar su seguridad y eficacia

en el tratamiento de diversas enfermedades de la retina.

Centros, servicios y unidades de referencia (CSUR)

Los CSUR son Centros, Servicios o Unidades de Referencia del Sistema Nacional de Salud
que proporcionan asistencia a personas afectadas por una determinada enfermedad en todo el
territorio nacional. Los objetivos del CSUR son mejorar la equidad en los servicios de alto nivel de
especializacion de todos los ciudadanos cuando lo precisen, asi como concentrar la experiencia de

alto nivel de especializacion y garantizar una atencion sanitaria de calidad, segura y eficiente.

En Espana existen siete CSUR destinados a patologias oculares, 2 de ellos a distrofias hereditarias

de retina.

Los CSUR pueden pertenecer o colaborar con una red europea de referencia, en el caso de las
enfermedades raras visuales al ERN-EYE (European Reference Network) dedicada alas enfermedades

raras de los ojos.

Trabajador social

El papel del trabajador social en la atencién a las personas con enfermedades raras visuales es
crucial para ayudar a mejorar su calidad de vida y promover su integracion social. Son profesionales

que se enfocan en las necesidades emocionales, sociales y econdmicas de los pacientes y sus familias.

Uno de los aspectos mas importantes del desempefio de un trabajador social en relacién a las
enfermedades raras visuales es brindar informacion y apoyo emocional a los pacientes y sus familias.

Esto implica proporcionar informacion sobre la enfermedad y sus consecuencias, asi como ayudar
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a las personas a entender su diagnoéstico y el proceso de tratamiento. Ofrecen asesoramiento y
orientacion sobre los recursos disponibles, como servicios de atencion médica especializada, ayudas

técnicas y servicios de apoyo a la comunidad.

Ademas, el trabajador social puede ayudar a fomentar el autocuidado y la autoestima en las
personas con enfermedades raras visuales. Esto puede incluir ofrecer consejos y estrategias para
manejarlaenfermedad, aumentarla confianza en simismosy mejorar suautoimagen. Los trabajadores
sociales también pueden promover el ocio y la participacion social, ofreciendo informaciéon sobre
actividades de ocio adaptadas a las necesidades de las personas con enfermedades raras visuales y
ayudando a las personas a conectarse con grupos de apoyo o asociaciones que puedan proporcionar

un ambiente de apoyo.

En algunos casos, puede ayudar a las personas con las enfermedades raras visuales a acceder
al empleo y la educaciéon. Esto puede implicar ayudar a las personas a encontrar oportunidades
de empleo que sean adecuadas para sus habilidades y necesidades, o facilitar la conexién
con programas de capacitacién y educaciéon que les permitan adquirir nuevas habilidades y

conocimientos.

Psicologia

Los psicdlogos pueden desempefiar un papel importante en el apoyo emocional y la
rehabilitacion de las personas con enfermedades raras visuales. A menudo, las enfermedades raras
visuales pueden tener un impacto significativo en la calidad de vida y el bienestar emocional de las
personas afectadas, asi como en sus familias y cuidadores. En este sentido, los psicélogos pueden
proporcionar una terapia individualizada y también organizar grupos de apoyo para personas con

estas patologias y sus familias.

La terapia individual puede ayudar a las personas con una enfermedad rara visual a manejar
los sentimientos de pérdida, ansiedad, estrés y depresion que pueden surgir como resultado de su
condicion. También puede ayudar a las personas a desarrollar estrategias de afrontamiento efectivas
para enfrentar los desafios asociados con su enfermedad, como la pérdida de vision o la discapacidad

visual.

Ademas, los grupos de apoyo pueden proporcionar un espacio seguro y acogedor para que las
personas con estas patologias compartan sus experiencias y se apoyen mutuamente. Los grupos
de apoyo pueden ser particularmente utiles para las personas que pueden sentirse aisladas o
incomprendidas debido a su condicion, y pueden ofrecer una red de apoyo y recursos que pueden

ayudar a mejorar su calidad de vida.

Es importante destacar que los psicélogos no solo trabajan con personas afectadas por una
enfermedad rara visual, sino también con sus familias y cuidadores. La atencién y el apoyo emocional
que reciben las familias y los cuidadores pueden tener un impacto significativo en la capacidad de
las personas afectadas por una de estas enfermedades para adaptarse y sobrellevar su condicion.

Los psicélogos pueden ofrecer asesoramiento y apoyo emocional a los cuidadores y miembros
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de la familia, y ayudarles a desarrollar estrategias efectivas para manejar el estrés y las demandas

emocionales asociadas con el cuidado de una persona con enfermedad rara visual.

Rehabilitador visual

La rehabilitacion visual es un proceso importante para las personas que viven con enfermedades
raras visuales, ya que muchas de estas afecciones pueden afectar la funciéon visual y limitar la
capacidad de realizar actividades diarias. El objetivo de la rehabilitacién visual es ayudar a las

personas a maximizar su capacidad visual y mejorar su calidad de vida.

Los programas de rehabilitacién visual son personalizados y adaptados a las necesidades
individuales de cada paciente. Ejercicios para mejorar el enfoque, el seguimiento y el escaneo visual
son comunes en la rehabilitacion visual para personas con una enfermedad rara visual, y con ellos
pueden mejorar la capacidad de una persona para enfocar objetos a diferentes distancias, seguir

objetos en movimiento o escanear un area visualmente.

Ademas, la rehabilitacion visual puede incluir técnicas para mejorar la movilidad yla orientacién.
Laspersonas con enfermedades raras visuales pueden tener dificultades para desplazarse en diferentes
entornos y para realizar tareas cotidianas, como cocinar, leer etiquetas de alimentos o cruzar una
calle. Los técnicos rehabilitadores pueden ensefar técnicas de movilidad, como la utilizaciéon de
bastones o perros guia, y ayudar a las personas a desarrollar habilidades de orientacion y movilidad

para mejorar su independencia y seguridad.

Terapeuta ocupacional

El terapeuta ocupacional es un profesional de la salud que se encarga de promover la
independencia y la participacion activa en la vida diaria de las personas con discapacidades fisicas,
psicolodgicas o sociales. En el caso de las enfermedades raras oculares, el terapeuta ocupacional puede

jugar un papel clave en la rehabilitacion y la mejora de la calidad de vida de las personas afectadas.

Este profesional trabaja para identificar y comprender las necesidades individuales de cada
paciente, asi como para desarrollar un plan de tratamiento personalizado que tenga en cuenta sus
habilidades, limitaciones y objetivos personales. En el contexto de las enfermedades raras visuales,
puede utilizar una variedad de técnicas y herramientas para ayudar a las personas a adaptarse a su

discapacidad visual y a desarrollar habilidades para la vida diaria.

Una de las principales areas de enfoque en el tratamiento de enfermedades raras visuales es
la adaptacion del entorno. Esto puede incluir la modificacién de la iluminacién y la eliminacién
de obstdculos para mejorar la seguridad y la movilidad en el hogar y otros lugares comunes, el

aprendizaje de habilidades de movilidad y orientacion, asi como el uso de bastones y perros guia.

El terapeuta ocupacional también puede trabajar con pacientes para ayudarles a adaptar sus

actividades de ocio y recreo a su discapacidad visual.
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Técnico de empleo

El papel del técnico de empleo en la atencidn a los pacientes con enfermedades raras visuales
es esencial para ayudarles a integrarse en el mercado laboral y lograr un empleo adecuado a sus
capacidades y limitaciones visuales. Trabajando en estrecha colaboraciéon con el paciente para
identificar sus habilidades, intereses y objetivos profesionales, y luego busca oportunidades de
empleo que se ajusten a sus necesidades y habilidades visuales, el técnico de empleo también puede
proporcionar capacitacidon y asesoramiento sobre adaptaciones y ayudas técnicas que puedan ser
necesarias para el trabajo, como el uso de tecnologias de asistencia, sistemas de iluminacién adecuados
o modificaciones en la disposicion del espacio de trabajo. Ademas, puede ofrecer asesoramiento

sobre derechos laborales y leyes de discapacidad.

Servicio de ayuda a domicilio

El servicio de ayuda a domicilio es un recurso fundamental para las personas con discapacidad
visual, ya que les permite recibir asistencia personalizada en su hogar para realizar tareas cotidianas

y mejorar su calidad de vida.

En el caso de las personas con enfermedades raras visuales, la ayuda a domicilio puede ser
especialmente importante para aquellas que tienen dificultades para realizar actividades basicas de

la vida diaria, como cocinar, limpiar, ir de compras o cuidar de si mismas.

Centro de dia

Se trata de instalaciones especializadas en personas mayores o personas con discapacidad o con
dependencia, donde un grupo de profesionales se dedica a la prevencidn, tratamiento y cuidado de

sus usuarios solo durante unas determinadas horas del dia.

Para las personas con discapacidad visual, los centros de dia pueden proporcionar una variedad
de servicios especificos, como la rehabilitacion visual y la ensefianza de habilidades para la vida diaria
adaptadas a sus necesidades visuales, como la orientacién y movilidad. También pueden ofrecer
servicios de apoyo emocional, asesoramiento y recursos para ayudar a los usuarios a adaptarse y

hacer frente a su discapacidad visual.

En general, los centros de dia pueden ser una valiosa herramienta para mejorar la calidad de
vida de las personas con discapacidad visual y sus cuidadores, ya que también supone un tiempo de

respiro para la familia.

Grupo terapéutico o grupo de ayuda mutua

Los grupos de apoyo, al igual que las asociaciones de pacientes, son una herramienta fundamental

para brindar apoyo emocional a las personas con enfermedades raras visuales.

Estos grupos retinen a personas que comparten la misma condicién, y les brindan un espacio

seguro y acogedor para compartir sus experiencias, desafios y preocupaciones. Los miembros de
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estos grupos pueden apoyarse mutuamente y compartir estrategias para afrontar la enfermedad y

mejorar su calidad de vida.

En algunos casos, estos grupos también pueden participar en actividades de sensibilizaciéon y

entrenamiento en habilidades sociales para afectados.

Valoracion de la discapacidad

La valoracion de la discapacidad en personas con enfermedad rara visual es un proceso
fundamental para determinar el grado de discapacidad y las necesidades especificas de atencidon
y apoyo. La discapacidad visual puede variar ampliamente en funcion del tipo y la gravedad de la
enfermedad rara ocular, y la evaluacion de la discapacidad puede ser compleja y requiere un enfoque

multidisciplinar.

La valoracion de la discapacidad es realizada por las comunidades auténomas, que utilizan un
sistema de puntuacion estandar para evaluar el grado de discapacidad. Estas evaluaciones pueden ser
necesarias para acceder a servicios y apoyos especificos, como ayudas técnicas, servicios de atencién

domiciliaria, exenciones fiscales o pensiones por discapacidad.

Es importante destacar que la valoracion de la discapacidad no debe ser vista como una
evaluacion estatica o definitiva. La discapacidad visual puede cambiar con el tiempo y con los
tratamientos disponibles, por lo que la valoracion debe ser periddica y actualizada para adaptarse a

las necesidades cambiantes de la persona afectada.

Valoracion de la dependencia

La valoracion de la dependencia en personas con enfermedad rara visual es un proceso que
permite determinar el grado de ayuda que necesita una persona para realizar actividades basicas de
la vida diaria debido a su condicién visual. Esta valoracién se lleva a cabo con el fin de establecer
el nivel de apoyo que requiere el individuo, ya sea en el ambito domiciliario o en el de atencién

residencial.

En Espania, el sistema de valoracion de la dependencia se lleva a cabo a través del Sistema para
la Autonomia y Atencién a la Dependencia (SAAD), que evalua el grado de dependencia en funcién
de tres niveles: dependencia moderada, dependencia severa y gran dependencia. Para llevar a cabo
esta valoracion se tienen en cuenta diferentes factores, como el grado de limitacion en la realizacion
de actividades basicas, la necesidad de ayuda de terceras personas, la capacidad de orientacion y

movilidad, y otros aspectos relacionados con la salud y el bienestar.

La valoracién de la dependencia en personas con enfermedad rara visual es importante para
determinar y acceder al tipo de atencion y apoyo que necesitan estas personas, ya que les permite

acceder a los recursos y servicios de atencién adecuados a sus necesidades.
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Asociacion de pacientes o de familiares de afectados

Las asociaciones de pacientes en el ambito de las enfermedades raras visuales desempefan un
papel fundamental en la promocion de la conciencia y la educacion sobre estas enfermedades, asi
como en la defensa de los derechos y necesidades de los pacientes y sus familias. Entre las funciones

que suelen desarrollar se encuentran las siguientes:

1. Informacién y asesoramiento: Las asociaciones proporcionan informacion y asesoramiento
sobre la enfermedad, las opciones de tratamiento y los recursos disponibles. También pueden

ofrecer orientacion sobre como acceder a la atencién médica y los servicios de apoyo.

2. Apoyo emocional: Las asociaciones de pacientes brindan apoyo emocional a los pacientes
y sus familias, a menudo a través de grupos de apoyo y otros programas que les permiten

compartir sus experiencias y preocupaciones con personas en situaciones similares.

3. Defensa de los derechos de los pacientes: Las asociaciones de pacientes pueden trabajar en
la defensa de los derechos de los pacientes, incluyendo la promocion de la investigacion y el
desarrollo de nuevos tratamientos, la lucha por la igualdad de acceso a la atencién médica,
la promocion de politicas publicas que aborden las necesidades de los pacientes, y la defensa

de los derechos legales y civiles de los pacientes.

4. Promocioén de la investigacion: Las asociaciones de pacientes también pueden participar
en la promocién de la investigacion en la enfermedad rara visual, apoyando proyectos de

investigacion y trabajando en colaboracion con investigadores y profesionales de la salud.

Ademas, en Espafa varias de estas entidades se aglutinan en federaciones y organizaciones
que trabajan por mejorar las condiciones de vida de las personas con una enfermedad visual poco
frecuente, potenciar la investigacion y visibilizar estas patologias y sus consecuencias, asi como sus
necesidades y sus fortalezas. Asi nace la Federacion de Asociaciones de Distrofias Hereditarias de
Retina de Espaiia (FARPE), entidad declarada de utilidad publica y con més de 30 afos de experiencia.
Esta federacion cuenta con diez asociaciones y tiene como misidén avanzar en el conocimiento de
las causas y consecuencias de las distrofias hereditarias de retina, con el objetivo de posibilitar
tratamientos que palien sus efectos y en tlltima instancia de su curacién y erradicacion. Ademas, desde
1992 edita y publica semestralmente su revista Vision, para visibilizar estas enfermedades. En 1998
FARPE crea la Fundacién de Lucha contra la Ceguera (FUNDALUCE) cuya finalidad es contribuir
a erradicar las enfermedades heredo-degenerativas de la retina. Para ello otorga anualmente una

ayuda econdmica a la investigacion en estas patologias.

Otra organizacién que engloba a varias asociaciones de pacientes con enfermedades raras
visuales es el Observatorio Nacional de Enfermedades Raras Oculares (ONERO) creado en el
2018 y que aglutina a 22 entidades de pacientes. Su objetivo es ayudar a que las personas afectadas
por enfermedades raras oculares en Espafia puedan acceder a terapias avanzadas a través de redes
europeas de investigacion. Las entidades a las que representa son las mas heterogéneas, pues no

atiende solo a distrofias de retina, sino que también cuenta entre sus socios a entidades con afecciones
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neuro-oculares, del globo ocular y corneales, asi como otras enfermedades raras que afectan a la

vision, como Sjogren o Wolfram.

Tiflotécnico

El tiflotécnico es un profesional especializado en el disefio y la adaptacion de tecnologias para
personas con discapacidad visual. Los tiflotécnicos pueden adaptar tecnologias accesibles, como los
teléfonos inteligentes, las tablets, los ordenadores o los relojes adaptados, que pueden facilitar su
acceso a la informacién, la comunicacién y el ocio, al igual que adaptar la tecnologia del hogar para

facilitar la vida diaria de las personas con discapacidad visual.
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CAPITULO 3. METODOLOGIA

3.1. OBJETIVOS DE LA INVESTIGACION

La finalidad principal de este proyecto consiste en la recopilaciéon de informacién sobre la

situacion actual de los pacientes con una enfermedad rara con afectacion visual en Espaiia.

3.1.1. Objetivo General

- Realizar un estudio descriptivo sobre la situacién sociosanitaria de las personas con una

enfermedad rara con afeccion visual en Espana.

3.1.2. Objetivos Especificos

- Obtener informacién sobre la prevalencia de las enfermedades raras visuales y sus formas

sindrémicas.

- Conocer el acceso al diagnoéstico de los afectados de una enfermedad rara con afectacion
visual en relacion al tiempo de diagndstico, al estudio genético, a si ha habido un

desplazamiento para ello y al especialista que lo ha dado.

- Identificar los recursos y servicios disponibles y necesitados por los pacientes de una

enfermedad rara con afectacién visual.

3.2. DISENO METODOLOGICO

3.2.1 Tipo de disefio

El disefio de investigacién adecuado para dar respuesta al objetivo principal serd de caracter
transversal, descriptivo y observacional. Se pretende obtener una informacién objetiva y cuantitativa
que permita describir como se distribuyen en Espafia actualmente las enfermedades raras con

afectacion visual en cuanto a prevalencia y factores asociados.

Se ha realizado un estudio observacional descriptivo de la morbilidad visual de la poblacién
espafola. Para el andlisis estadistico se ha tenido en cuenta las variables demograficas de edad,

enfermedad, sexo, comunidad auténoma de procedencia y edad de debut de la enfermedad.
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3.2.2. Poblacion de estudio, muestra, criterios de inclusion y técnicas de muestreo

Los participantes en este proyecto de investigacion seran personas con una enfermedad rara

con afectacion visual en Espana. Estas enfermedades serian, entre otras:

[a—

Retinosis Pigmentaria
Neuropatia 6ptica de Leber
Glaucoma (enfermedad rara)
Bardet-Biedl

Distrofia de conos y bastones
Catarata congénita
Queratocono

Albinismo

Y ® N U w D

Enfermedad de Stargardt

Sindrome de Usher

—_
_— O

Amaurosis congénita de Leber

Retinoblastoma

—_—
W N

Acromatopsia

Aniridia

—_— =
oo

Degeneracion macular juvenil con hipotricosis

._.
N

Degeneracion macular mi6pica

Sindrome de Stickler

—
N

Coroideremia
Enfermedad de Best
20. Otra

—_— =
o ®x

Tomando como base la prevalencia de estas enfermedades recogida en el portal de las
enfermedades raras Orphanet, se calcula que aproximadamente este nimero alcanza las 69626

personas.

Por tanto, para que la muestra tenga un nivel de confianza del 95% y un margen de error del 5%

deberian participar en el estudio 382 personas.

El muestreo fue aleatorio simple, es decir se seleccioné un subconjunto de la poblacion de
forma aleatoria y sin reemplazo, lo que significa que cada elemento tuvo la misma probabilidad de
ser seleccionado para formar parte de la muestra. Esta técnica permitié seleccionar una muestra

representativa de una poblacién mas grande.

La poblacién de estudio era la poblacion espafiola con enfermedades raras con afectacion visual,
por lo que no pudieron participar en el estudio aquellos pacientes que no residieran en territorio

espafiol o que no presentaran una enfermedad rara con afectacion visual. Para llegar a esta poblacion,
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se contacto con las plataformas de pacientes de Espafia de enfermedades raras con patologias de
afectacion visual, con la Federacion de Asociaciones de Distrofias Hereditarias de Retina de Espana
(FARPE), con el Observatorio Nacional de Enfermedades Raras Oculares (ONERO) y con la
Federacion Espafola de Enfermedades Raras (FEDER).

Se mantuvieron entrevistas con los presidentes de cada una de estas entidades para conocer
su posicién sobre la necesidad de informacién y de investigaciones especificas en enfermedades
raras visuales. Todas las partes manifestaron su interés en participar y colaborar en la difusién de la
investigacion como de los posteriores resultados, asi como en la busqueda de participantes para la

encuesta.

El resultado fue la participacion de 470 personas y 43 enfermedades visuales poco frecuentes.

3.2.3. Herramienta y Procedimiento de recogida de datos

Se elabor6 una herramienta ad hoc para la recogida de datos en marzo de 2022. Esta herramienta
consistio en un cuestionario que fue sometido a un juicio de expertos y a una aplicacién piloto para
su validez de contenido y de aplicabilidad. Esto llevo a realizar cambios en el cuestionario original.
Se obtuvo de esta manera un instrumento definitivo llamado “Cuestionario EDERVE” que consta
de tres bloques: 1. Datos sociodemograficos, 2. Sanidad y 3. Recursos y Servicios del paciente. La

validacion de esta herramienta fue publicada en el 2022 (Penalver-Garcia et al., 2022).

Se realiz6 un estudio instrumental de validez de contenido respecto al instrumento EDERVE
que se cred con la finalidad de obtener informacion sobre diferentes aspectos relacionados con el
diagndstico y la calidad de vida de las personas diagnosticadas con una enfermedad rara que afecta

a la visidn.

El instrumento de recogida de datos estuvo alojado en una pagina web accesible y destinada
unicamente a este fin, propia del grupo de investigacion durante los meses de mayo a octubre de 2022.
El enlace al instrumento se difundid, junto a una carta de presentacion del estudio y del grupo de
investigacion (GISERV), entre las diferentes entidades espafiolas relacionadas con las enfermedades

raras o enfermedades raras con afectacién visual mediante correo electronico.

Para garantizar elacceso plenoy accesibleala encuesta, ésta se alojo en una pagina web compatible
con los sistemas de voz de Android, IOS y NVIDEA vy de los sistemas aumentativos para modviles y
ordenadores. Ademas, se facilité un nimero de teléfono para poder participar teleféonicamente en la

misma con el apoyo de una persona entrenada a tal fin.

Validacidn del cuestionario

El proceso de validacion conllevd una fase de validez de contenido y otra fase de aplicacién

piloto.

Para la primera se realizd un juicio de expertos compuesto por nueve jueces expertos en
enfermedades poco frecuentes de diferentes ambitos cientificos y/o profesionales (oftalmdlogos,
opticos-optometristas, genetistas e investigadores del ambito social) y ademas se consideré también
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importante incluir a un paciente en el grupo de expertos. Se elabor6 una escala Likert de 1 (NADA)
a5 (TOTAL) para que los jueces valoraran la claridad, la relevancia y la suficiencia de cada item del
Cuestionario EDERVE, asi como del titulo, las instrucciones, la carta de presentacion, la extension
y la organizacién de los items. Ademas, se ofrecié un espacio para que recogieran sugerencias de
mejora. Una vez recogidos los datos de los jueces se calculd la media de las respuestas y se obtuvo
puntuaciones superiores a 4 en todos los apartados valorados. Asi mismo, ocurrié al calcular el
coeficiente de validez de contenido (CVC) superando 0.8 puntos en todos los items del EDERVE.
Ademas, se tuvieron en cuenta algunas de las sugerencias de los jueces de modificacion, eliminacion

o adicion de items y/o respuestas.

Posteriormente, en una segunda fase, y ya alojado el cuestionario EDERVE definitivo en la
pagina web, se llevo a cabo una aplicacion piloto para comprobar su aplicabilidad. Se envi6 a una
muestra de diez personas con una enfermedad visual poco frecuente que previamente habian dado su
consentimiento telefonicamente y que fueron seleccionados entre los socios de Retina Murcia. Tras
la cumplimentacion del cuestionario, se volvid a contactar telefonicamente con ellos para realizar
una entrevista en la que se pretendia conocer si habian tenido dificultades a la hora de contestar
el cuestionario. En este sentido, el 100% de los participantes contestaron satisfactoriamente a las
preguntas de la entrevista sobre la aplicabilidad del cuestionario EDERVE. Asi mismo, se comprobd
que se recogian correctamente las respuestas en la pagina web y que los datos se podian extraer a

una hoja Excel.

Con todo esto, se procedié al lanzamiento del cuestionario EDERVE de forma masiva en el

territorio nacional.

3.2.4. Categorias de andlisis y andlisis de datos

Para dar respuesta al objetivo especifico 1 “Obtener informacién epidemioldgica sobre la
prevalencia de las enfermedades raras visuales y sus formas sindrémicas” se han tenido en cuenta

las siguientes variables, todas ellas relevantes para alcanzar el objetivo principal de este estudio:
1. Variables independientes

- Edad
- Sexo
- Comunidad Auténoma de residencia

- Enfermedad
2. Variables independientes
- Edad de inicio de los primeros sintomas de la enfermedad

Las variables independientes creadas para dar respuesta al segundo objetivo especifico,
“Conocer el acceso al diagndstico de los afectados de una enfermedad rara con afectacion visual en
relacion al tiempo de diagnostico, al estudio genético, a si ha habido un desplazamiento para ello y

al especialista que lo ha dado” fueron:
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Tiempo de espera del diagnostico.

Desplazamiento para obtener el diagnoéstico.

- Especialista que da el diagnostico.

Acceso al diagndstico genético.

Por tltimo, el tercer y ultimo objetivo al que se da respuesta es el de “Identificar los recursos y
servicios disponibles y necesitados por los pacientes de una enfermedad rara con afectacion visual’,

que se relaciona con la variable independiente:

- Acceso a recursos, apoyos y servicios.
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CAPITULO 4. RESULTADOs

4.1. Descripcion de la muestra

Se obtuvieron un total de 470 encuestas.

Edad

La franja de edad de la muestra fue de 0 a 80 afos, siendo la media de edad de 43.7 afios. Por
enfermedades, la edad de los participantes fue de 50.1 afios para retinosis pigmentaria, de 44.6 afos
para Usher, de 40 afios para enfermedad de Stargardt, de 38 aflos para neuropatia 6ptica hereditaria
de Leber, de 25 afios para sindrome de Bardet-Biedl, de 47.4 para distrofia de conos y bastones y, por

ultimo, para retinoblastoma la media de edad fue de 15.8 afios.

Sexo

De las 470 personas que participaron en el estudio, un 56.8% eran hombres y un 43.2% eran
mujeres como se recoge en la Figura 1.

Figura 1l
Distribucién de la muestra por sexo

Si se analizan los datos por enfermedades, se observa que tanto en la neuropatia optica de
Leber (LHON) como en distrofia de conos y bastones se presentan mayoritariamente en hombres,
representando el 70% de la muestra, y sube al 71% en la enfermedad de Bardet-Biedl y al 100% en
coroideremia y enfermedad de Best. En el lado contrario, los 5 pacientes con Sindrome de Stickler

son mujeres, al igual que la acromatopsia y el albinismo, y el 75% en el glaucoma (Figura 2).
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Figura 2

Distribucién de los pacientes por enfermedad y sexo

Distribucion geografica de la muestra

Las comunidades auténomas donde mas encuestas se han registrado son por este orden
Comunidad Valenciana con 127 encuestas, seguida de Andalucia con 83 y Regién de Murcia con
82 encuestas. En contrapunto, han participado 2 personas de La Rioja, otras 2 de Cantabria y 1 de
Navarra. En las comunidades auténomas donde se ha registrado mayor participacion, la patologia
con una muestra mas alta ha sido la retinosis pigmentaria, rozando el 70% de la muestra recogida en
Comunidad Valenciana (n=85 sobre 127 encuestados) y casi el 65% de los encuestados en la Region

de Murcia (n=53 sobre 82 encuestados).

Enfermedades registradas

Delas 470 personas encuestadas, 242 estan afectadas por retinosis pigmentaria, lo que equivale al
51.5%. Le sigue sindrome de Usher con 31 personas afectadas (6.60%) y Neuropatia Optica de Leber
con 6.38% (n=30) del total de la muestra. La enfermedad de Stargardt tiene una representacion en
la muestra de 25 personas (5.3%), le sigue uveitis con 20 personas (4.3%), catarata congénita con 19
pacientes (4.04%), retinoblastoma con 13 personas (2.8%) y distrofia de conos y bastones tiene una
representacion de 10 pacientes (2.12%). Con una menor representatividad encontramos el sindrome
de Bardet-Biedl con 7 pacientes (1.5%). Las enfermedades con menos representacion en la muestra
son amaurosis congénita de Leber, albinismo y glaucoma, cada una de ellas con 4 participantes, lo
que equivale al 0.9% de la muestra. Después le siguen las atrofias del nervio 6ptico (exceptuando
neuropatia optica de Leber y amaurosis congénita de Leber) el 0.85%, aniridia, con 3 participantes

(0.63% de los pacientes), la degeneracion macular midpica con 2 pacientes (0.42%) y coroideremia
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con un solo paciente (0.21%) y, por tltimo, sindrome de Stickler, 0.4%, y acromatopsia y enfermedad

de Best, con un 0.2%.

4.2. Anilisis de los resultados

A continuacidn, se exponen los resultados dando respuesta a los objetivos especificos y mediante

las variables establecidas.

Edad de inicio de los primeros sintomas de la enfermedad

La edad media de inicio de los primeros sintomas de las enfermedades raras con afectaciéon
visual es de 22.1 afios. Esta edad sube para los pacientes con enfermedad de Stargardt a los 23, a 24.8
afios para el sindrome de Usher, y neuropatia 6ptica de Leber asciende a los 27.7 afios y a los 30.2

afos las personas con retinosis pigmentaria.

En contrapunto, en el caso del retinoblastoma los primeros sintomas y el diagnostico se producen
en el primer afo de vida. Todo esto se recoge en la Figura 3.

Figura 3

Descriptivo de la edad de inicio de los primeros sintomas de las enfermedades raras visuales

Tiempo de espera del diagnostico

Con respecto al tiempo de espera para alcanzar un diagndstico clinico (Tabla 1) podemos
comprobar que mas del 64% de los pacientes lo obtuvieron en menos de un afo, el 12.1% tardo entre
1 y 3 afios en conseguirlo, un 7.7% espero hasta 10 afios y el 7.2% de los pacientes tuvo que esperar
mas de 10 afios. Tan solo el 3.2% de los pacientes con una enfermedad rara que afecta a la visiéon no
ha obtenido un diagndstico. Por otro lado, el 27.2% de los participantes manifiestan haber obtenido

un diagnostico errdneo antes de conseguir el definitivo, como se observa en la Tabla 2.
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Tabla 1

Descriptivo del tiempo de espera del diagndstico

Tiempo_diagndstico_clinico

n %
Menos de 3 meses 185 39.4
De 3 meses a 1 afio 117 24.9
De entre 1 a 3 anos 57 12.1
Entre 3 y 10 afios 36 7.7
Mais de 10 anos 34 7.2
Atn no tengo diagndstico 15 3.2
No me acuerdo/No lo sé 26 5.5

Tabla 2
Porcentaje de pacientes con diagnéstico erréneo

Diagndstico erroneo

n %
Si 128 27.2
No 342 72.8

Si atendemos a las enfermedades encontramos que la enfermedad en la que mas diagnosticos
erréneos, como se aprecia en la Figura 4, encontramos que es en la coroideremia y enfermedad de
Best donde se da en la totalidad los pacientes encuestados, seguido de aniridia con el 66,7% de los
mismos, la neuropatia 6ptica de Leber, con el 56.7 y glaucoma, queratocono, albinismo y amaurosis
congénita de Leber con la mitad de los pacientes. En contraposicion, en acromatopsia no se da esta

situacion en ningun caso.

Figura 4

Distribucién del porcentaje de pacientes con diagndstico erréneo atendiendo a la enfermedad
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Desplazamiento para obtener el diagndstico

En la Figura 5 se recoge los porcentajes de pacientes que tuvieron que viajar fuera de su provincia
para obtener el diagndstico en referencia a la enfermedad. Casi el 40% de los pacientes con una
enfermedad rara con afeccion visual que participaron en el estudio tuvo que desplazarse fuera de
su provincia para conseguir el diagnostico clinico de su enfermedad. Esa cifra solo es ligeramente
inferior, el 33.47% para los pacientes con retinosis pigmentaria y se eleva al 48.4% para el sindrome
de Usher, al 53.8% para retinoblastoma, al 56.7% para la neuropatia optica de Leber y alcanza el 60%
para pacientes con enfermedad de Stargardt.

Figura 5
Porcentaje de pacientes que han tenido que buscar el diagnostico fuera de su comunidad auténoma

Por comunidades (Figura 6) supone que la totalidad de pacientes de Navarra y Cantabria
salen de su comunidad auténoma, el 80% en el caso de Baleares. En La Rioja, Castilla La Mancha,
Extremaduray Castilla Leén supone mas de la mitad de las personas que han obtenido un diagnéstico
lo han hecho viajando. Por el contrario, en Madrid tan solo han tenido que desplazarse el 14.9% de

sus pacientes con enfermedad rara visual y en Catalufa el 27.3%.

Especialista que da el diagndstico

Las Tablas 3 y 4 recogen el porcentaje de los profesionales sanitarios que dan el primer
diagndstico y los que derivan a la unidad de genética para la realizacién de la correspondiente
prueba y confirmacién de ese diagnoéstico clinico. Al preguntar a los pacientes sobre su confirmacion
del diagnéstico clinico y mediante el estudio genético, nos encontramos con que es el oftalmélogo,
en el 87% de los casos, quien hace el primer diagndstico y en casi el 64% quien lo deriva a estudio

genético.

En cuanto a los médicos de atencion primaria y/o pediatras, representan el 2.8% de los

profesionales en realizar ese primer diagndstico, pero llevan a cabo el 9% de las derivaciones para la
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confirmacion mediante prueba genética. Es el especialista en genética el que da un primer diagnostico
en el 4% de los pacientes; mientras que los neurdlogos realizan un 4.3% de los diagndsticos de

enfermedades raras con afeccion visual y derivan al genetista a mds del 6% de los pacientes.

Figura 6

Pacientes que han tenido que viajar fuera de su comunidad para conseguir un diagnostico

Tabla 3
Profesional que da el primer diagndstico

n %
Médico de atencion primaria - Pediatra 13 28
Neurélogo 20 43
Oftalmologo 409 87
Genetista 19 4
Otro 9 19
Tabla 4
Profesional que deriva la prueba genética
n %
Médico de atencion primaria - Pediatra 31 9
Oftalmologo 220 63.8
Neurdlogo 21 6.1
Otro (especifique) 73 21.2

Acceso al diagnostico genético

Enla Tabla 5 se muestran los porcentajes sobre la obtencion de diagnéstico o no trasla realizacion
de la correspondiente prueba genética. Una vez que el paciente ha sido derivado para llevar a cabo
un estudio genético que confirme o diagnostique la enfermedad, encontramos que el 23.4% de los

participantes no obtuvo un resultado definitivo a pesar de haberse realizado las correspondientes
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pruebas genéticas. En cambio, el 51.5% de los pacientes que fueron sometidos a dichas pruebas
obtuvieron la confirmacién del diagndstico. Del total de pacientes, un 2.3% no ha querido acudir a

la unidad de genética para realizar dicho estudio.

El 5.9% de los pacientes manifiesta que no han sido derivados a la unidad de genética o el
facultativo responsable de la derivacidn se negd a ello. Por tltimo, un 17.2% de los pacientes con una
enfermedad rara visual que han participado en el estudio no habia sido informado que podia ser

derivado a este servicio.

Tabla 5

Obtencién del diagndstico genético

n %
Si, pero no obtuve resultado 69 147
Si, y conozco el gen afectado 225 479
Si, varias y aun no tengo resultado 41 8.7
Si, y obtuve resultado tras varias veces 17 3.6
No, no me han querido enviar a genética 17 3.6
No, no estd indicado para mi patologia 9 1.9
No, no me la he querido hacer 11 23
No, nadie me ha informado de que pueda hacérmela 81 17.2

Acceso a apoyos, recursos y servicios

La Tabla 6 recoge el porcentaje de uso de los servicios y recursos sanitarios por parte de las
personas con una enfermedad visual poco frecuente y la Tabla 7 muestra ese porcentaje de uso de
los servicios por enfermedades. De la totalidad de servicios y recursos sanitarios disponibles para las
personas con enfermedad rara con afeccion visual, el recurso mas empleado es el de oftalmologia,
usado por el 99.1% de los pacientes que han participado en el estudio. De los cuales, el 48.5% acudio
al mismo a través del sistema publico de salud, frente al 14.9% que lo usa de forma privada, y el
35.7% de los usuarios que combina ambas recursos, publicos y privados. Los pacientes de todas las
enfermedades visuales poco frecuentes hacen uso de este servicio y practicamente la totalidad de

ellos.

El segundo recurso mas empleado por los pacientes con una enfermedad rara visual es el de
salud mental, al que acceden mas del 95% de ellos. De estos, el 65.3% lo usan solo a través del sistema
publico, mientras que un 23% lo combina con el privado, a quien solo accede de forma exclusiva el
6.8% de los usuarios. Las enfermedades visuales poco frecuentes que mas uso hacen de este servicio
son en primer lugar los pacientes de retinoblastoma (100%), seguida de neuropatia dptica de Lever

(96.7%) y retinosis pigmentaria (92.5%).

El recurso de optica es empleado por el 93% de los pacientes encuestados, y en su mayoria
hace uso del mismo de forma privada, con un 65.5%, un 15.1% de forma publico-privada, y tan
solo el 12.3% acceden al mismo como recurso publico. Los pacientes que mas utilizan el servicio de
optica son los que tienen retinosis pigmentaria (95.4) y le sigue neuropatia dptica de Leber (89.9%)

y retinoblastoma (84.6%). Los pacientes con Usher hacen uso de este servicio un 77.4%.
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Mas del 80% de las personas con enfermedad rara visual ha acudido al servicio de urgencias
hospitalarias, de los cuales el 62.6% lo ha hecho en un hospital publico, el 6.4% en privado, y el 11.7%

en publicos y privados.

En lo que respecta a genética, un 80.2% de pacientes han demandado este servicio, un 65.5%
de los cuales lo ha hecho a través del sistema publico de sanidad, un 8.3% por privado, y un 6.4%
de ambas maneras. La enfermedad visual rara que mas utiliza el servicio de genética es el sindrome
de Usher (96.7%) seguido de retinoblastoma con un 92.3% de usuarios. Las personas que menos lo

utilizan son los pacientes con neuropatia 6ptica de Leber (83.3%) y retinosis pigmentaria (86.7%).

El servicio otorrinolaringologia es demandado por casi la mitad de los pacientes, concretamente
por el 46.8%, de los cuales el 32.6% hace uso de los profesionales del sistema publico mientras que
el 8.7% recurre a servicios privados para el seguimiento de su enfermedad. Un 5.5% compagina
ambos. Los pacientes con sindrome de Usher son los que mas utilizan este servicio (93.5%). El resto
de las enfermedades no alcanzan la mitad de los usuarios que utilizan este servicio a excecpcion de

neuropatia dptica de Leber (50%).

E126.2% de los pacientes con enfermedad rara con afeccion visual ha acudido al Centro, Servicio
o Unidad de Referencia (CSUR), recurso publico al que se accede por derivacion del profesional
sanitario. Casi el 70% de los pacientes con retinoblastoma han utilizado un CSUR, siendo la

enfermedad visual rara que mas lo ha usado.

A las instalaciones de neurologia solo acceden el 32.8% de forma publica, un 14.9% lo hacen de
forma privada y el 5.5% publico-privada. La enfermedad rara visual que mas utiliza este servicio es

neuropatia optica de Leber (80%).

Cuando hablamos de oncologia, solo el 20% de los pacientes necesitan de este recurso, y la gran
mayoria, el 17.7% accede por el sistema de salud publico, sibien el 1.3% busca a un profesional privado,
y un 1.1% compagina a profesionales publicos y privados. Este servicio es usado principalmente por

los pacientes de retinoblastoma (76.9%).
Respecto a la unidad de trasplantes, el 8.3% de los pacientes que han tenido que recurrir a este

equipo lo han hecho a través del sistema publico sanitario, inica forma de acceder a los mismos.

Tabla 6

Porcentaje de uso de los servicios sanitarios

i:lsltiﬂlﬁg;r:iees 1’(’);‘:1?11 er il(;sc es uso Publica Privada Publico y privada No lo he usado
feef:gﬁ;:egé%‘ﬁ)y unidades de 123 (26,2) 0 (0) 0 (0) 347 (73,8)
Centro de salud mental 307 (65,3) 32 (6,8) 108 (23) 23 (4,9)
Equipo de trasplantes 39 (8,3) 0(0) 0(0) 431 (91,7)
Servicio de oftalmologia 228 (48,5) 70 (14,9) 168 (35,7) 4(0,9)
Servicio de neurologia 154 (32,8) 32 (6,8) 26 (5,5) 258 (54,9)
Servicio de genética 308 (65,5) 39 (8,3) 30 (6,4) 93 (19,8)
Servicio de otorrinolaringélogo 153 (32,6) 41 (8,7) 26 (5,5) 250 (53,2)
Servicio de cancer 83 (17,7) 6(1,3) 5(1,1) 376 (80)
Optica 58 (12,3) 308 (65,5) 71 (15,1) 33(7)
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Urgencias hospitalarias 294 (62,6) 30 (6,4) 55 (11,7) 91 (19,4)
Neuropsicélogo 47 (10) 31(6,6) 15 (3,2) 377 (80,2)
Otros 115 (24,5) 49 (10,4) 63 (13,4) 243 (51,7)

Tabla 7

Porcentaje de uso de servicios sanitarios por enfermedades

Retinosis Netzgzitia Stargardt  Usher Retinoblastoma

(CSUR) 60 (24.8) 6 (20) 4(16) 7 (22.6) 9 (69.2)
Centro de salud mental 224(92.5) 29(96.7) 23(52) 30(48) 13(100)
Equipo de trasplantes 22(9.1) 5(16.7) 1(4) 2 (6.5) 1(7.7)
Servicio de oftalmologia  241(99.6) 30(100) 24(96) 33(96.8) 13(100)
Servicio de neurologia 101(41.7) 24(80) 10(40) 15(48.4) 3(23.1)
Servicio de genética 210(86.7) 25(83.3) 2(88) 30(96.7) 12(92.3)
if(ﬁ:';f;‘:)giingélogo 105(43.4) 15(50) 10(40)  29(93.5 3(23.1)
Servicio de cancer 46(18.9) 6(20) 3(12) 5(16.1) 10(76.9)
()ptica 231(95.4) 26(86.7) 23(92) 29(93.6) 9(69.3)
Urgencias hospitalarias 179 27(89.9) 19(76) 24(77.4) 11(84.6)
Neuropsicologo 46(19.1) 7(23.3) 3(12) 9(29)

Otros 110(45.5) 11(36.7) 9(36) 13(42) 9(69.3)

Cuando revisamos los recursos psicosociales disponibles para las personas con una enfermedad
rara (Tabla 8 y Tabla 9) que afecta a la vision, vemos que el recurso mas demandado es el de la
valoracion de la discapacidad, con un 83.4% de pacientes valorados, inicamente reconocida por
organismos publicos autonémicos. En segundo lugar, encontramos las asociaciones de pacientes y
familiares de pacientes, entidades privadas que han dado respuesta al 66% de los pacientes. En todas
las enfermedades visuales poco frecuentes se supera el 80% de pacientes que solicitan la valoracion,
siendo el porcentaje mas elevado en sindrome de Usher (96.8%), seguido por enfermedad de
Stargardt (88%) y retinosis pigmentaria y neuropatia optica de Leber (86%). La enfermedad que

menos solicita este servicio es retinoblastoma.

Se observa que casi el 60% de los pacientes han tenido acceso a un profesional del trabajo
social, el 28.7% por los servicios publicos, el 20.6% de forma privada, y el 9.1% ha contado con
el asesoramiento de publicos y privados. Los servicios de un psicélogo han sido demandados por
la mitad de los pacientes, acudiendo mayoritariamente de forma privada, 28.3%, un 11.3% por el
sistema publico y el 10% compagina los servicios publicos con los servicios privados. A la cabeza
en el uso de este servicio se encuentra el sindrome de Usher (77.5%) y la que menos lo solicita es

retinoblastoma con un 46.2%.

E138.3% delas personasle han solicitado alaadministracion publica autonémica correspondiente
la valoracion de su situacion de dependencia. En ninguna de las enfermedades se alcanza la mitad de

los pacientes que han solicitado la valoracién de la dependencia.

La figura del rehabilitador visual ha sido demandada por el 38.1%, de los cuales el 28.5% lo ha

empleado de forma privada, frente al 6.4% que lo ha hecho por la publica y el 3.2% tanto publico
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como privado. En el caso del terapeuta ocupacional, el 7.2% ha hecho uso de este profesional de
manera privada, frente al 5.1% publico y el 1.1% tanto publico como de forma privada. En el caso del
técnico de empleo, solo un 14% de los afectados lo ha demandado, de los cuales el 6.2% lo ha hecho
a través de un servicio publico y el 5.7 privado. Respecto al recurso de tiflotecnologia es un 33.6%
quien lo ha empleado, todos ellos de forma privada. Los pacientes con neuropatia 6ptica de Leber

son los que mas utilizan el rehabilitador visual (66.7%).

A penas empleados son los servicios de ayuda a domicilio, con menos del 10% de usuarios
repartidos entre un 4% que reciben una prestacion publica, el 3.6% que lo tienen contratado de

forma privada y el 1.7% que compaginan ambas opciones.

El 3.4% de las personas con enfermedad rara visual hacen uso de un centro de dia y sélo el 2%
de un centro residencial, la mitad de los usuarios lo hacen en una residencia publica, mientras que

la otra mitad lo hacen privada o parte publica y parte privada.

Si bien casi el 50% de los pacientes acuden a un psicélogo, el 20% participa en grupos de ayuda
mutua o en grupos terapéuticos, principalmente de forma privada (14.5%) seguido de un grupo
gestionado por un recurso publico (4.3%) o a ambos (1.3%). Practicamente la mitad de los pacientes
de todas las patologias raras visuales acuden al psicologo, siendo los pacientes con sindrome de Usher
los que han tenido un porcentaje mayor (58.1%) y los que menos, los pacientes con retinoblastoma
(30.8%).

La atencion temprana publica lo emplea el 9.4% de los pacientes con enfermedad rara de afeccion
visual, mientras que el 2.8% ha acudido a este servicio de forma privada, y el 1.5% ha hecho uso de

este recurso tanto de forma privada como del sistema publico.

Tabla 8
Servicios psicosociales ptiblicos o privados utilizados

{gsst(;llzcﬁglclee: 317 sl: cursos psicosociales de Publica Privada P l:l'rli)‘l::c(l)ay No lo he usado
Centro de servicios sociales municipal 128 (27,2) 0(0) 0(0) 342 (72,8)
Valoracion de la discapacidad 392 (83,4) 0(0) 0(0) 78 (16,6)
Valoracion de la dependencia 180 (38,3) 0(0) 0 (0) 290 (61,7)
Asqciaci(’)n de pacientes o de familiares de 0 (0) 310 (66) 0 (0) 160 (34)
pacientes

Trabajador social 135 (28,7) 97 (20,6) 43 (9,1) 195 (41,5)
Psicélogo 53(11,3) 133 (28,3) 47 (10) 237 (50,4)
Rehabilitador visual 30 (6,4) 134 (28,5) 15 (3,2) 291 (61,9)
Terapeuta ocupacional 24 (5,1) 34 (7,2) 5(1,1) 407 (86,6)
Técnico de empleo 29 (6,2) 27 (5,7) 10 (2,1) 404 (86)
Tiflotecnologo 0(0) 158 (33,6) 0(0) 312 (66,4)
Servicio de ayuda a domicilio 19 (4) 17 (3,6) 8(1,7) 426 (90,6)
Centro de dia 16 (3,4) 0(0) 2(0,4) 452 (96,2)
Centro residencial 5(1,1) 2(0,4) 2(0,4) 461 (98,1)
Grupo terapéutico/Grupo de ayuda mutua 20 (4,3) 68 (14,5) 6 (1,3) 376 (80)
Atencion Temprana 44 (9,4) 13 (2,8) 7 (1,5) 406 (86,4)
Otro 40(8,5)  30(6,4) 48 (10,2) 352 (74,9)
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Tabla 9

Porcentajes de uso de servicios psicosociales segiin enfermedades

Retinosis Neirop atia Stargardt  Usher  Retinoblastoma
eber

Iii‘ﬁ;g;:lse”id"s sociales 69(28.5)  11(36.7) 6(24)  11(35.5) 1(7.7)
Valoracion de la discapacidad 209 (86.4) 26 (86.7) 22 (88) 30(96.8) 10 (76.9)
Valoracion de la dependencia 89(36.8) 12(40) 8(32) 13(41.9) 3(23.1)
gj;’li‘l‘;i‘e"snd‘leplzicéi‘t’zzs o de 164(67.8)  23(76.7) 16(64)  22(71) 9(69.2)
Trabajador social 142(58.6) 18(60) 17(68) 24(77.5) 6(46.2)
Psicdlogo 112(46.3) 17(56.7) 14(56) 18(58.1) 4(30.8)
Rehabilitador visual 77(31.8) 20(66.7) 14(56) 12(38.8) 2(15.4)
Terapeuta ocupacional 19(7.9) 7(23.3) 6(24) 5(16.2) 1(7.7)
Técnico de empleo 34(14.1) 9(30) 3(12) 1(3.2) 1(7.7)
Tiflotecnologo 84(34.7) 19(63.3) 10(40) 7(22.6) 1(7.7)
Servicio de ayuda a domicilio 24(9.8) 3(9.9) 2(8) 1(3.2) 1(7.7)
Centro de dia 6(2.5) 2(6.5) 1(7.7)
Centro residencial 3(1.2)
gﬁ’;ﬂ:‘l}l’:ut‘“’/ Grupo de 52(21.5) 6(20) 28)  10(32.2)
Atencién Temprana 18(7.5) 1(3.3) 1(4) 3(9.7) 4(30.8)
Otro 56(23.1) 9(30) 8(32) 9(29.1) 1(7.7)

4.2.1. Retinosis pigmentaria

La muestra recogida de pacientes con retinosis pigmentaria asciende a 242, de los cuales 265
son mujeres y 209 hombres. La edad de la muestra con retinosis pigmentaria abarca desde los 3 a los

80 anos, situdndose la media en 43.7 afios (Tabla 10).

Edad de inicio de los primeros sintomas de la enfermedad

Con respecto a la retinosis pigmentaria, la edad de inicio de sintomas fue significativamente
superior en los pacientes que tienen esta enfermedad con respecto al resto de pacientes con otras
patologias. En el caso de los pacientes con retinosis pigmentaria la edad de inicio de los primeros

sintomas es de 30.2 aflos mientras que en los demas la edad es de 22.1 afios (Tabla 10).

Tiempo de espera del diagnostico

En cuanto al tiempo trascurrido hasta el diagndstico clinico, se observaron diferencias en el
tramo de 3 meses a 1 afio donde el porcentaje de enfermos de retinosis pigmentaria fue menor al de

enfermos de otras patologias.

En la retinosis, mas del 50% obtuvo en menos de 1 afo ese diagndstico, mientras que en las

patologias en general es de 69.7% (Tabla 10).
59



Desplazamiento para obtener el diagndstico

Por otra parte, el porcentaje de personas con retinosis pigmentaria que tuvieron que viajar fuera

para el diagndstico fue significativamente inferior (33.5%) con respecto al resto de pacientes con una

enfermedad rara visual (43.4%).

Especialista que da el diagnéstico

El 95.9% de los enfermos de retinosis pigmentaria fue diagnosticado por un genetista frente al

77.6% de los pacientes con otras enfermedades raras visuales (Tabla 10).

Acceso al diagnostico genético

El 21.1% de los pacientes con retinosis pigmentaria se realizé prueba genética no obteniendo

resultado frente al 7.9% del resto enfermos (Tabla 10).

Tabla 10

Comparativa entre retinosis y otras patologias en acceso al diagnéstico

Retinosis
- Prueba p-valor
No Si

sexo x2(1) = 0,191 0,662
Hombre 128a (56,1) 131a(54,1)
Mujer 100a (43,9) 111a(45,9)

EDAD INICIO sintomas 22,1(18,9) 30,2 (17,8) t(468) = -4,785 < 0,001

diagnostico_viajar_fuera x2(1) = 4,918 0,027
Si 99a (43,4) 81b (33,5)
No 129a (56,6) 161b (66,5)

prueba_genetica x2(7) = 32,276 < 0,001
Si, pero no obtuve resultado 18a(7,9) 51b(21,1)
Si, y conozco el gen afectado 118a (51,8) 107a (44,2)
Si, varias y ain no tengo resultado 15a (6,6) 26a(10,7)
Si, y obtuve resultado tras varias veces 11a (4,8) 6a (2,5)
No, no me han querido enviar a genética 10a (4,4) 7a (2,9)
No, no estd indicado para mi patologia 8a (3,5) 1b (0,4)
No, no me la he querido hacer 2a (0,9) 9b (3,7)
E;éx;zileileame ha informado de que pueda 46a(202) 352 (14,5)

tiempo_diagnostico_clinico x2(6) = 13,792 0,032
Menos de 3 meses 91a (39,9) 94a (38,8)
De 3 meses a 1 afio 68a(29,8) 49b (20,2)
De entre 1 a 3 afos 24a (10,5) 33a(13,6)
Entre 3 y 10 afos 16a (7) 20a (8,3)
Mas de 10 afios 14a (6,1) 20a (8,3)
Aun no tengo diagnostico 9a (3,9) 6a (2,5)
No me acuerdo/No lo sé 6a (2,6) 20b (8,3)
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profesional_primer_diagnostico
Médico de atencion primaria - Pediatra
Neurdlogo
Oftalmologo
Genetista
Otro

9a (3,9)
10a (4,4) 3b (1,2)
18a(7,9) 2b (0,8)
177a (77,6) 232b (95,9)
14a (6,1) 5b (2,1)

X2(4) = 36,844

< 0,001

Acceso a apoyos, recursos y servicios

En la Tabla 11 se muestra diferencia significativa en el uso del servicio de genética entre estos

enfermos (70.2%) y otros (60.5%). El resto de los servicios sanitarios no presentan diferencias

significativas entre retinosis pigmentaria y el resto de patologias raras visuales.

Tabla 11

Diferencias entre retinosis y el resto de patologias en servicios sanitarios

Retinosis

- Prueba p-valor
No Si

reforencia (CSUR), et e R =0489 0484
Publica 63a (27,6) 60a (24,8)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 165a(72,4) 182a(75,2)

Centro de salud mental x2(3) = 6,977 0,073
Publica 154a (67,5) 153a(63,2)
Privada 16a (7) 16a (6,6)
Publico y privada 53a(23,2) 55a (22,7)
No lo he usado 5a (2,2) 18b (7,4)

Equipo de trasplantes x2(1) = 0,412 0,521
Publica 17a (7,5) 22a(9,1)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 211a(92,5) 220a(90,9)

Servicio de oftalmologia x2(3) = 1,444 0,695
Publica 108a (47,4) 120a (49,6)
Privada 33a (14,5) 37a (15,3)
Publico y privada 84a (36,8) 84a (34,7)
No lo he usado 3a (1,3) la (0,4)

Servicio de neurologia x2(3) = 4,406 0,221
Publica 77a (33,8) 77a (31,8)
Privada 17a (7,5) 15a (6,2)
Publico y privada 17a (7,5) 9a (3,7)
No lo he usado 117a (51,3) 141a(58,3)

Servicio de genética X2(3) = 13,804 0,003
Publica 138a (60,5) 170b (70,2)
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Privada

Publico y privada

No lo he usado
Servicio de otorrinolaringologo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Servicio de cancer

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Optica

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Urgencias hospitalarias

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Neuropsicologo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Otros

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

17a (7,5)
12a (5,3)
61a (26,8)

75a (32,9)
26a (11,4)
14a (6,1)
113a (49,6)

43a (18,9)
3a(1,3)
2a(0,9)

180a (78,9)

28a (12,3)
139a (61)
39a (17,1)

22a (9,6)

151a (66,2)
14a (6,1)
35a (15,4)
28a (12,3)

20a (8,8)
18a (7,9)
9a (3,9)
181a (79,4)

54a (23,7)

28a (12,3)

35a (15,4)
111a (48,7)

22a (9,1)
18a (7,4)
32b (13,2)

78a (32,2)
15b (6,2)
12a (5)
137a (56,6)

40a (16,5)
3a(1,2)
3a(1,2)

196a (81)

30a (12,4)
169b (69,8)
32a(13,2)
11b (4,5)

143a (59,1)
16a (6,6)
20b (8,3)
63b (26)

27a (11,2)
13a (5,4)
6a (2,5)
196a (81)

61a (25,2)

21a (8,7)

28a (11,6)
132a (54,5)

X2(3) = 5,055
X2(3) = 0,573
X2(3) = 6,937

X2(3) = 17,502

x2(3) = 2,631

x2(3) = 3,605

0,168

0,903

0,074

0,001

0,452

0,307

En cuanto al uso de recursos psicosociales (Tabla 12), los pacientes con retinosis pigmentaria

son los que en mayor porcentaje no hacen uso de rehabilitadores visuales (68% de personas con

retinosis que no lo usan frente al 55% del resto que no lo usan), terapeutas ocupacionales (92% de

personas con retinosis no utilizan este servicio frente al 81% del resto) y atencién temprana (casi

93% de personas con retinosis que no lo usan) con respecto a personas con otras enfermedades

(casi el 80%). También se observa diferencia en el uso de grupos terapéuticos privados, donde el

porcentaje es mayor en estas personas (casi 19%) con respecto a los de otras enfermedades visuales

(10%).
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Tabla 12

Diferencias entre retinosis y el resto de patologias en servicios psicosociales

Retinosis
- Prueba p-valor
No Si

Centro de servicios sociales municipal x2(1) = 0,411 0,521
Publica 592 (25,9) 69a (28,5)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 169a (74,1) 173a(71,5)

Valoracion de la discapacidad x2(1) = 3,156 0,076
Publica 183a (80,3) 209a (86,4)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 45a (19,7) 33a(13,6)

Valoracion de la dependencia x2(1) = 0,488 0,485
Publica 91a(39,9) 89a(36,8)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 137a (60,1) 153a (63,2)

g::izi:::ei:)n de pacientes o de familiares de K2(1) = 0,729 0,393
Publica
Privada 146a (64) 164a (67,8)
Publico y privada
No lo he usado 82a(36) 78a(32,2)

Trabajador social x2(3) =2,843 0,417
Publica 72a (31,6) 63a (26)
Privada 41a (18) 56a(23,1)
Publico y privada 20a (8,8) 23a (9,5)
No lo he usado 95a (41,7) 100a (41,3)

Psicologo x2(3) =2,831 0,418
Publica 30a (13,2) 23a (9,5)
Privada 68a (29,8) 65a(26,9)
Publico y privada 23a(10,1) 24a (9,9)
No lo he usado 107a (46,9) 130a (53,7)

Rehabilitador visual x2(3) = 10,966 0,012
Publica 19a (8,3) 11a (4,5)
Privada 72a (31,6) 62a(25,6)
Publico y privada 11a (4,8) 4a (1,7)
No lo he usado 126a(55,3) 165b(68,2)

Terapeuta ocupacional X2(3) = 15,442 0,001

Publica

Privada

Publico y privada
No lo he usado

17a (7,5) 7b (2,9)

22a (9,6) 12b (5)
5a (2,2)

184a (80,7) 223b (92,1)
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Técnico de empleo
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Tiflotecnologo
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Servicio de ayuda a domicilio
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Centro de dia
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Centro residencial
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado

Grupo terapéutico/Grupo de ayuda

mutua

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Atencion Temprana

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Otro

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

14a (6,1)
15a (6,6)

3a (1,3)
196a (86)

74a (32,5)

154a (67,5)

8a (3,5)
7a (3,1)
5a(2,2)
208a (91,2)

10a (4,4)

218a (95,6)

3a(1,3)
la (0,4)
2a (0,9)
222a (97,4)

13a (5,7)
23a(10,1)
6a (2,6)
186a (81,6)

32a (14)
9a (3,9)
52 (2,2)
182a (79,8)

22a(9,6)
14a (6,1)
26a (11,4)
166a (72,8)

15a (6,2)
12a (5)
7a(2,9)
208a (86)

84a (34,7)

158a (65,3)

11a (4,5)
10a (4,1)
3a(1,2)
218a (90,1)

6a (2,5)

2a (0,8)
234a (96,7)

22 (0,8)
la (0,4)

239a (98,8)

7a(2,9)
45b (18,6)

190a (78,5)

12b (5)
4a (1,7)
2a (0,8)
224b (92,6)

18a (7,4)
16a (6,6)
22a(9,1)
186a (76,9)

x2(3) = 1,909

x2(1) = 0,267

x2(3) = 1,322

X2(2) = 3,152

X2(3) = 2,412

X2(3) = 14,556

X2(3) = 16,242

X2(3) = 1,587

0,592

0,605

0,724

0,207

0,491

0,002

0,001

0,662

64



4.2.2. Sindrome de Usher

La muestra obtenida de pacientes con sindrome de Usher es de 31 personas, de los cuales 13 son
mujeres y 18 son hombres. La franja de edad que abarca la muestra de sindrome de Usher es de 4 a
73 anos, siendo la media de 44.6 anos (Tabla 13).

Edad de inicio de los primeros sintomas de la enfermedad

Laedad deinicio delos sintomas es de 24.8 afios y los primeros sintomas son la ceguera nocturna
en mas del 77% de las personas afectadas, mientras que casi el 50% indican, ademas, la pérdida de

campo visual y el deslumbramiento, en un 38.7% de las ocasiones (Tabla 13).

Tiempo de espera del diagndstico

Se recoge que el 83.9% de las personas encuestadas ha obtenido su diagndstico en un plazo
inferior al afo desde el inicio del proceso. Y solo el 9.7% tardé mas de 10 afios en conseguirlo
(Tabla 13).

Desplazamiento para obtener el diagndstico

El 48% de los pacientes tuvo que viajar fuera de su comunidad o provincia, buscando el

diagnostico, pero tan solo 60% lo consiguieron (Tabla 13).

Especialista que da el diagndstico

En la Tabla 13 se muestra que, en el sindrome de Usher, el profesional que da el diagnéstico ha

sido el genetista en tres cuartas partes de los pacientes (74.2%).

Acceso al diagndstico genético

Menos del 10% de los pacientes ha manifestado que desconocia poder acceder a estas pruebas,
frente al 90.3% que si las ha llevado a cabo. De estas, el 83.9% conocen el gen afectado, frente
aquellos que no lo han obtenido a pesar, en algunos casos, de haber realizado varias veces el estudio
(Tabla 13).

Tabla 13

Comparativa entre Usher y otras patologias en acceso al diagnéstico

Sindrome_Usher

- Prueba p-valor
No Si
x2(1) = 0,117 0,732
241a (54,9) 18a (58,1)
198a (45,1) 13a (41,9)
26,4 (19,1) 24,8 (14,1) t(468) = 0,455 0,65
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X2(1) = 1,43 0,232
165a (37,6) 15a (48,4)
274a (62,4) 16a (51,6)
x2(7) = 15,289 0,65
68a (15,5) la (3,2)
200a (45,6) 25b (80,6)
40a (9,1) la (3,2)
16a (3,6) la (3,2)
17a (3,9)
9a (2,1)
11a (2,5)
78a (17,8) 3a(9,7)
X2(6) = 11,67 0,07
173a (39,4) 12a (38,7)
103a (23,5) 14b (45,2)
56a (12,8) la (3,2)
35a (8) la (3,2)
31a(7,1) 3a(9,7)
15a (3,4)
26a (5,9)
x2(4) = 21,176 0,65
8a (1,8) la (3,2)
13a (3)
19a (4,3) la (3,2)
386a (87,9) 23b (74,2)
13a (3) 6b (19,4)

Acceso a apoyos, recursos y servicios

La Tabla 14 recoge la comparativa en porcentajes y si hay o no diferencias significativas en
cuanto al uso de servicios y recursos sanitarios entre las personas con sindrome de Usher y el resto
de patologias. De esta manera, se observa que las personas con sindrome de Usher son, de todos las
afectadas por enfermedad rara visual, las que mas emplean el servicio de otorrinolaringologia, casi

el 94% frente al 43% del resto de patologias raras visuales que hacen uso de este servicio.

El 97% de los pacientes con sindrome de Usher ha acudido al servicio de genética, al centro de

salud mental y al servicio de oftalmologia.

El servicio de neurologia es utilizado por el 48% de las personas con sindrome de Usher, y
tuvo que acudir al servicio de urgencias hospitalarias vinculadas con su enfermedad el 73% de los

pacientes con este sindrome.
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Tabla 14

Diferencias entre Usher y el resto de patologias en servicios sanitarios

Sindrome_Usher

- Prueba p-valor
No Si

((:(?;[t;](z))s’ servicios y unidades de referencia x2(1) = 0,221 0,638
Publica 1162 (26,4) 7a (22,6)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 323a (73,6) 24a(77,4)

Centro de salud mental x2(3) = 3,628 0,305
Publica 285a(64,9) 22a(71)
Privada 28a (6,4) 4a(12,9)
Publico y privada 104a (23,7) 4a(12,9)
No lo he usado 22a (5) la (3,2)

Equipo de trasplantes x2(1) = 0,149 0,7
Publica 37a (8,4) 2a (6,5)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 402a (91,6) 29a (93,5)

Servicio de oftalmologia x2(3) = 4,467 0,215
Publica 210a (47,8) 18a(58,1)
Privada 65a (14,8) 5a(16,1)
Publico y privada 161a (36,7) 7a(22,6)
No lo he usado 3a(0,7) la (3,2)

Servicio de neurologia X2(3) = 2,068 0,558
Publica 145a (33) 9a (29)
Privada 28a (6,4) 4a(12,9)
Publico y privada 24a (5,5) 2a (6,5)
No lo he usado 242a (55,1) 16a(51,6)

Servicio de genética x2(3) =7,124 0,068
Publica 283a (64,5) 25a(80,6)
Privada 35a(8) 4a(12,9)
Publico y privada 29a (6,6) la (3,2)
No lo he usado 92a (21) 1b (3,2)

Servicio de otorrinolaringologo x2(3) =29,373 < 0,001
Publica 132a (30,1) 21b (67,7)
Privada 36a(8,2) 5a(l6,1)
Publico y privada 23a (5,2) 3a(9,7)
No lo he usado 248a (56,5) 2b (6,5)

Servicio de cancer x2(3) = 1,828 0,609
Publica 79a (18) 4a (12,9)
Privada 5a(1,1) la (3,2)
Publico y privada 5a(1,1)
No lo he usado 350a (79,7) 26a (83,9)
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Optica

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Urgencias hospitalarias

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Neuropsicologo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Otros

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

55a (12,5)
285a (64,9)
68a (15,5)
31a(7,1)

274a (62,4)
27a(6,2)
54a (12,3)
84a (19,1)

42a (9,6)
28a (6,4)
14a (3,2)
355a (80,9)

109a (24,8)
45a (10,3)
60a (13,7)

225a (51,3)

3a (9,7)
23a (74,2)
3a(9,7)
2a (6,5)

20a (64,5)
32(9,7)
la (3,2)

7a (22,6)

5a (16,1)
3a(9,7)
la (3,2)

22a (71)

6a (19,4)
4a (12,9)
3a(9,7)
18a (58,1)

X2(3) = 1,234

x2(3) =28
X2(3) = 2,078
X2(3) = 1,154

0,745

0,423

0,556

0,764

Si atendemos a los servicios sociales y educativos (Tabla 15) se comprueba que el 97% de las

personas con sindrome de Usher ha podido acceder a la valoracion de la discapacidad, y el 42% a la

de dependencia.

Las asociaciones de pacientes atienden al 71% de estas personas, mientras que a los centros de

servicios sociales acuden solo el 35.5%. El trabajador social ve a un 73% de las personas afectadas

con sindrome de Usher, de los cuales casi la mitad son de la administraciéon publica y el 20% son

privados.

Los rehabilitadores visuales privados han visto al 32.3% de los pacientes con este sindrome,

frente al 6.5% del sistema publico. Igual ocurre con el tiflotécnico, servicio privado al que han

acudido un 22.6% de personas con sindrome de Usher.

Por otro lado, mas del 40% de las personas con este sindrome no ha utilizado el servicio de

psicologia.

Tabla 15

Diferencias entre Usher y el resto de patologias en servicios psicosociales

Sindrome_Usher

No

Si

Prueba

p-valor

Centro de servicios sociales municipal
Publica
Privada
Publico y privada

No lo he usado

117a (26,7)

11a (35,5)

322a(73,3) 20a (64,5)
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Valoracion de la discapacidad
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Valoracion de la dependencia
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado

Asociacion de pacientes o de familiares de
pacientes

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Trabajador social

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Psicologo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Rehabilitador visual

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Terapeuta ocupacional

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Técnico de empleo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Tiflotecnologo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

362a (82,5)

77a (17,5)

167a (38)

272a (62)

288a (65,6)

151a (34,4)

120a (27,3)
91a (20,7)
40a (9,1)
188a (42,8)

48a (10,9)
122a (27,8)
45a (10,3)
224a (51)

28a (6,4)
124a (28,2)
15a (3,4)
272a (62)

22a (5)
32a(7,3)
4a (0,9)
381a (86,8)

28a (6,4)
27a (6,2)
10a (2,3)
374a (85,2)

151a (34,4)

288a (65,6)
69

30b (96,8)

1b (3,2)

13a (41,9)

18a (58,1)

22a (71)
9a (29)
15b (48,4)
6a (19,4)
3a(9,7)
7b (22,6)
5a (16,1)
11a (35,5)
2a (6,5)
13a (41,9)

2a (6,5)
10a (32,3)

19a (61,3)
2a (6,5)
2a (6,5)
la (3,2)

26a (83,9)

1a (3,2)

30a (96,8)

7a (22,6)

24a (77,4)

x2(1) = 4,286

x2(1) = 0,186

x2(1) = 0,371

X2(3) = 7,364

X2(3) = 2,191

X2(3) = 1,225

X2(3) = 1,632

x2(3) = 3,531

x2(1) = 1,811

0,038

0,666

0,542

0,061

0,534

0,747

0,652

0,317

0,178



Servicio de ayuda a domicilio
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Centro de dia
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Centro residencial
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado

Grupo terapéutico/Grupo de ayuda
mutua

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Atencion Temprana

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Otro

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

19a (4,3)
16a (3,6)
8a (1,8)
396a (90,2)

14a (3,2)

2a(0,5)
423a (96,4)

5a(1,1)
22 (0,5)
2a(0,5)
430a (97,9)

16a (3,6)
63a (14,4)
5a (1,1)
355a (80,9)

42a (9,6)
12a (2,7)
7a (1,6)
378a (86,1)

38a (8,7)
29a (6,6)
42a (9,6)
330a (75,2)

la (3,2)

30a (96,8)

2a (6,5)

29a(93,5)

31 (100)

4b (12,9)
5a (16,1)
la (3,2)
21a (67,7)

2a (6,5)
la (3,2)

28a(90,3)

2a (6,5)
la (3,2)
6a (19,4)
22a (71)

x2(3) =2,059

X2(2) = 1,07

X2(3) = 0,648

X2(3) = 7,507

X2(3) = 0,88

X2(3) = 3,468

0,56

0,586

0,885

0,057

0,83

0,325

4.2.3. Enfermedad de Stargardt

Edad de inicio de los primeros sintomas de la enfermedad

La edad de inicio de los primeros sintomas de la enfermedad de Stargardt es de 23 afios, muy

cercana a los 26.4 que tienen las enfermedades raras visuales en general (Tabla 16).

Tiempo de espera del diagndstico

En cuanto al tiempo transcurrido hasta el diagndstico clinico (Tabla 16), se observaron

diferencias en el tramo de 3 a 10 aflos donde el porcentaje de estos enfermos fue mayor (24% vs.

6.7%).
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Desplazamiento para obtener el diagndstico

Comparando los pacientes con la enfermedad de Stargardt con los de otras enfermedades (Tabla
16), el porcentaje de personas con esta enfermedad que tuvieron que viajar fuera de su comunidad
auténoma para obtener el diagnostico fue mayor, 60% en el caso de las personas con enfermedad de

Stargardt frente al 37.1% del resto de pacientes.

Especialista que da el diagndstico

E1 96% de los pacientes con enfermedad de Stargardt encontraron en el genetista al profesional
que le dio el diagndstico de su enfermedad y casi el 87%de las personas con otra enfermedad rara
visual (Tabla 16).

Sin embargo, el primer profesional con al que se dirigen con los sintomas iniciales es al
oftalmoélogo en el 72% de los casos, al médico de cabecera en un 16%, al 6ptico el 8% o al neurélogo

el 4% de las personas.

Acceso al diagnostico genético

El1 80% de las personas con enfermedad de Stargardt han utilizado el servicio de genética y han

podido conocer su gen afectado.

Tabla 16
Comparativa entre Stargardt y otras patologias en acceso al diagnéstico

Enfermedad_
Stargardt Prueba p-valor
No Si
sexo x2(1) = 0,844 0,358
Hombre 243a (54,6) 16a(64)
Mujer 202a (45,4) 9a (36)
EDAD INICIO sintomas 26,4 (19) 23 (16) t(468) = 0,879 0,38
diagnostico_viajar_fuera x2(1) = 5,263 0,022
Si 165a (37,1) 15b (60)
No 280a (62,9) 10b (40)
prueba_genetica x2(7) = 13,265 0,38
Si, pero no obtuve resultado 67a (15,1) 2a(8)
Si, y conozco el gen afectado 205a (46,1) 20D (80)
Si, varias y ain no tengo resultado 41a (9,2)
Si, y obtuve resultado tras varias veces 16a (3,6) la (4)
No, no me han querido enviar a genética 17a (3,8)
No, no estd indicado para mi patologia 9a (2)
No, no me la he querido hacer 10a (2,2) la (4)
E;él;?rclleileame ha informado de que pueda 80a (18) la (4)
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tiempo_diagnostico_clinico
Menos de 3 meses
De 3 meses a 1 afio
De entre 1 a 3 afios
Entre 3 y 10 afos
Mas de 10 afios
Atn no tengo diagnostico
No me acuerdo/No lo sé
profesional_primer_diagnostico
Médico de atencion primaria - Pediatra
Neurdlogo
Oftalmologo
Genetista
Otro

179a (40,2)
111a (24,9)
51a (11,5)
30a (6,7)
33a(7,4)
15a (3,4)
26a (5,8)

9a (2)

13a (2,9)
20a (4,5)
385a (86,5)
18a (4)

6a (24)
6a (24)
6a (24)
6b (24)

la (4)

24a (96)
la (4)

X2(6) = 16,55

X2(4) = 2,604

0,011

0,38

Acceso a apoyos, recursos y servicios

Respecto al uso de recursos sanitarios (Tabla 17), las personas con Stargardt son los que en

menor porcentaje hacen uso del servicio publico de oftalmologia, el 28% frente al 49.7% del resto

de pacientes. En relacion al uso de recursos psicosociales (Tabla 18), estas personas son quienes en

mayor porcentaje hacen uso de terapeutas ocupacionales de entidad privada (24% vs. 6.3% en el

resto de enfermedades raras visuales).

Tabla 17

Diferencias entre Stargardt y el resto de patologias en servicios sanitarios

Enfermedad_
Stargardt Prueba p-valor
No Si
(Cé;lltero)s, servicios y unidades de referencia 2(1) = 1,414 0234
Publica 119a (26,7)  4a (16)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 326a(73,3) 2la(84)
Centro de salud mental x2(3) = 0,702 0,873
Publica 292a (65,6) 15a (60)
Privada 30a (6,7) 2a (8)
Publico y privada 102a (22,9) 6a(24)
No lo he usado 21a (4,7) 2a (8)
Equipo de trasplantes x2(1) = 0,641 0,423
Publica 38a (8,5) la (4)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 407a (91,5) 24a (96)
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Servicio de oftalmologia
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Servicio de neurologia
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Servicio de genética
Publica
Privada
Publico y privada

No lo he usado

Servicio de otorrinolaringologo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Servicio de cancer

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Optica

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Urgencias hospitalarias

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Neuropsicologo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Otros

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

221a (49,7)
63a (14,2)
158a (35,5)
3a (0,7)

146a (32,8)
31a (7)
25a (5,6)
243a (54,6)

290a (65,2)
38a (8,5)
27a (6,1)

90a (20,2)

148a (33,3)
37a(8,3)
25a (5,6)

235a (52,8)

80a (18)
6a (1,3)
5a(1,1)

354a (79,6)

57a (12,8)
290a (65,2)
67a (15,1)
31a (7)

283a (63,6)
27a (6,1)
50a (11,2)
85a (19,1)

46a (10,3)
29a (6,5)
15a (3,4)

355a (79,8)

111a (24,9)
46a (10,3)
61a (13,7)
227a (51)

7b (28)
7a (28)
10a (40)
la (4)

8a (32)
la (4)
la (4)

15a (60)

18a (72)
la (4)
3a (12)
3a (12)

5a (20)
4a (16)
la (4)
15a (60)

3a(12)

22a(88)

la (4)
18a (72)
4a (16)
2a (8)

11b (44)
3a(12)
5a (20)
6a (24)

la (4)
2a (8)

22a (88)

4a (16)
3a (12)
2a (8)
16a (64)

X2(3) = 8,545

X2(3) = 0,548

X2(3) = 2,871

X2(3) = 3,223

x2(3) = 1,308

x2(3) = 1,707

X2(3) = 4,605

X2(3) = 2,072

X2(3) = 2,184

0,036

0,908

0,412

0,359

0,727

0,635

0,203

0,558

0,535
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Tabla 18

Diferencias entre Stargardt y el resto de patologias en servicios psicosociales

Enfermedad_
Stargardt Prueba p-valor
No Si

Centro de servicios sociales municipal x2(1) = 0,139 0,709
Publica 122a (27,4)  6a (24)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 323a(72,6) 19a(76)

Valoracion de la discapacidad x2(1) = 0,403 0,526
Publica 370a (83,1) 22a(88)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 75a(16,9)  3a(12)

Valoracion de la dependencia x2(1) = 0,443 0,506
Publica 172a (38,7)  8a(32)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 273a(61,3) 17a(68)

3:;2;?1?; sde pacientes o de familiares 2(1) = 0,045 0,832
Publica
Privada 294a (66,1) 16a (64)
Publico y privada
No lo he usado 151a(33,9) 9a(36)

Trabajador social x2(3) = 1,506 0,681
Publica 128a(28,8) 7a(28)
Privada 90a (20,2) 7a(28)
Publico y privada 40a (9) 3a(12)
No lo he usado 187a(42) 8a(32)

Psicologo x2(3) = 0,972 0,808
Publica 49a(11)  4a (16)
Privada 125a (28,1) 8a(32)
Publico y privada 45a (10,1) 2a(8)
No lo he usado 226a (50,8) 1la(44)

Rehabilitador visual x2(3) = 3,95 0,267
Publica 27a(6,1) 3a(12)
Privada 124a (27,9) 10a (40)
Publico y privada 14a (3,1) la (4)
No lo he usado 280a (62,9) 1la (44)

Terapeuta ocupacional x2(3) =12,232 0,007
Publica 24a (5,4)
Privada 28a (6,3) 6b(24)
Publico y privada 5a(1,1)
No lo he usado 388a(87,2) 19a(76)
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Técnico de empleo
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Tiflotecnologo
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Servicio de ayuda a domicilio
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Centro de dia
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Centro residencial
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado

Grupo terapéutico/Grupo de ayuda

mutua

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Atencion Temprana

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Otro

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

28a (6,3)
25a (5,6)
10a (2,2)
382a (85,8)

148a (33,3)

297a (66,7)

19a (4,3)
16a (3,6)
7a (1,6)
403a (90,6)

16a (3,6)

2a(0,4)
4272 (96)

5a (1,1)
2a (0,4)
2a (0,4)
436a (98)

19a (4,3)
67a (15,1)
6a (1,3)
353a (79,3)

432 (9,7)
13a(2,9)
7a (1,6)
382a (85,8)

36a (8,1)
29a (6,5)
45a (10,1)
335a (75,3)

la (4)
2a (8)

22a(88)

10a (40)

15a (60)

la (4)

la (4)
23a (92)

25 (100)

25 (100)

la (4)
la (4)

23a (92)

la (4)

24a (96)

4a (16)

la (4)
3a (12)
17a (68)

x2(3) = 1,01

x2(1) = 0,482

X2(3) = 1,903

X2(2) = 1,052

X2(3) = 0,515

X2(3) = 2,816

x2(3) = 2,217

X2(3) = 2,225

0,799

0,487

0,593

0,591

0,915

0,421

0,529

0,527
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4.2.4. Neuropatia optica hereditaria de Leber (LHON)

La muestra recogida de pacientes con neuropatia optica hereditaria de Leber es de 23 personas.
Comparando los enfermos de neuropatia Leber con los de otras enfermedades, hay mas mujeres con
esta enfermedad que con otras enfermedades (70% vs. 43.2%) mientras que en hombres es menor
(30% vs. 56.8%). La muestra abarca pacientes desde los 8 a los 62 afos, siendo la edad media de 38

anos.

Edad de inicio de los primeros sintomas de la enfermedad

Los datos recogidos en el estudio arrojan que la edad de inicio de los primeros sintomas en la
neuropatia optica de Leber es de 27.7 afios, coincidiendo practicamente con la edad del resto de

patologias raras visuales que es de 26 afos (Tabla 19).

Tiempo de espera del diagndstico

En cuanto al tiempo trascurrido hasta el diagnoéstico clinico, se observaron diferencias en el
tramo de 3 meses a 1 afio donde el porcentaje de estos enfermos fue mayor, estando en este tramo el

80% de los pacientes encuestados (Tabla 19).

Desplazamiento para obtener el diagndstico

En la Tabla 19 se recoge que, para la obtencidn del diagndstico, el porcentaje de personas con
neuropatia optica hereditaria de Leber que tuvieron que viajar fuera de su provincia fue mayor que
para otras enfermedades raras visuales, superando la mitad de los pacientes con esta patologia que
lo hicieron (56.7% vs. 37%).

Especialista que da el diagnéstico

El especialista que da el diagnostico definitivo en la neuropatia optica de Leber es el genetista en

un 60% de los pacientes. Si bien, un tercio son diagnosticados por el oftalmologo.

Los profesionales a los que acuden tras los sintomas iniciales son, casi la mitad de las veces, el
oftalmélogo, seguido del dptico 20%, y de urgencias en el 16.6% de las situaciones. Por otro lado, el

6.7% de los pacientes acude al neuré6logo (Tabla 19).

Acceso al diagnostico genético

En la Tabla 19 se recoge como es el acceso al diagndstico genético para las personas con
neuropatia Optica de Leber. La totalidad de estos pacientes conocen su derecho a realizarse el
diagndstico genético y al 93% se han sometido a esta prueba. De las personas que se la han realizado,

el 87% conocen el gen causante de su enfermedad.
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Las personas con neuropatia 6ptica de Leber que no han tenido acceso a la prueba genética para

la confirmacion del diagnostico es debido a que el profesional sanitario se ha negado a prescribirsela.

Tabla 19

Comparativa entre neuropatia optica de Leber y otras patologias en acceso al diagnéstico

Neuropatia_Leber

- Prueba p-valor
No Si
sexo x2(1) = 8,165 0,004
Hombre 250a (56,8) 9b (30)
Mujer 190a (43,2)  21b (70)
EDAD INICIO sintomas 26,2 (19,1) 27,7 (14,8) t(468) = -0,443 0,658
diagnostico_viajar_fuera x2(1) = 4,576 0,032
Si 163a (37) 17b (56,7)
No 277a (63) 13b (43,3)
prueba_genetica x2(7) =21,73 0,658
Si, pero no obtuve resultado 69a (15,7)
Si, y conozco el gen afectado 202a (45,9) 23b (76,7)
Si, varias y ain no tengo resultado 39a(8,9) 2a (6,7)
Si, y obtuve resultado tras varias veces 14a (3,2) 3a (10)
No, no me han querido enviar a genética 15a (3,4) 2a (6,7)
No, no esta indicado para mi patologia 9a(2)
No, no me la he querido hacer 11a (2,5)
anc,ér;?feileame ha informado de que pueda 81a (18,4)
tiempo_diagnostico_clinico x2(6) = 16,817 0,01
Menos de 3 meses 177a (40,2)  8a (26,7)
De 3 meses a 1 afo 101a (23) 16b (53,3)
De entre 1 a 3 afios 53a(12) 4a(13,3)
Entre 3 y 10 afos 36a (8,2)
Mads de 10 afios 34a (7,7)
Atn no tengo diagndstico 14a (3,2) la (3,3)
No me acuerdo/No lo sé 25a (5,7) la (3,3)
profesional_primer_diagnostico x2(4) = 84,317 0,658
Médico de atencion primaria - Pediatra 8a (1,8) la (3,3)
Neurdlogo 13a (3)
Oftalmologo 9a (2) 11b(36,7)
Genetista 391a (88,9) 18b (60)
Otro 19a (4,3)

Acceso a apoyos, recursos y servicios

Respecto al uso de recursos sanitarios, las personas con neuropatia optica hereditaria de Leber
son los que en mayor porcentaje hacen uso del servicio publico de neurologia, el 80%, y de dptica
(86.7%) tanto publica como publica y privada. Por otro lado, el 23.3% ha utilizado el servicio de

neuropsicologia.
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E1 97% de las personas con neuropatia dptica de Leber ha acudido a un centro de salud mental

y la totalidad de los participantes con esta patologia han utilizado el servicio de oftalmologia

(Tabla 20).

Tabla 20

Diferencias entre neuropatia éptica de Leber y el resto de patologias en servicios sanitarios

Neuropatia_Leber

- Prueba p-valor
No Si

(CéggRo)s, servicios y unidades de referencia x2(1) = 0,631 0,427
Publica 117a (26,6) 6a (20)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 323a (73,4) 24a (80)

Centro de salud mental x2(3) = 0,392 0,942
Publica 286a (65) 21a (70)
Privada 30a (6,8) 2a (6,7)
Publico y privada 102a (23,2) 6a (20)
No lo he usado 22a (5) la (3,3)

Equipo de trasplantes x2(1) = 2,949 0,086
Publica 34a (7,7) 5a (16,7)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 406a (92,3) 25a(83,3)

Servicio de oftalmologia x2(3) =0,79 0,852
Publica 212a (48,2) 16a(53,3)
Privada 65a (14,8) 5a (16,7)
Publico y privada 159a (36,1) 9a (30)
No lo he usado 4a (0,9)

Servicio de neurologia x2(3) = 16,7 0,001
Publica 137a (31,1) 17b (56,7)
Privada 29a (6,6) 3a (10)
Publico y privada 22a (5) 4a (13,3)
No lo he usado 252a (57,3) 6b (20)

Servicio de genética x2(3) = 0,834 0,841
Publica 287a (65,2) 21a (70)
Privada 36a (8,2) 3a (10)
Publico y privada 29a (6,6) la (3,3)
No lo he usado 88a (20) 5a (16,7)

Servicio de otorrinolaringologo x2(3) = 2,781 0,427
Publica 142a (32,3) 11a(36,7)
Privada 37a (8,4) 4a (13,3)
Publico y privada 26a (5,9)
No lo he usado 235a (53,4) 15a (50)
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Servicio de cancer

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Optica

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Urgencias hospitalarias

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Neuropsicélogo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Otros

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

77a (17,5)
6a (1,4)
5a (1,1)

352a (80)

50a (11,4)
300a (68,2)
61a (13,9)
29a (6,6)

272a (61,8)
29a (6,6)
51a (11,6)
88a (20)

41a (9,3)
30a (6,8)
15a (3,4)
354a (80,5)

107a (24,3)
48a (10,9)
61a (13,9)

224a (50,9)

6a (20)

24a (80)

8b (26,7)
8b (26,7)
10b (33,3)
4a (13,3)

22a (73,3)
la (3,3)
4a (13,3)
3a (10)

6a (20)
la (3,3)

23a(76,7)

8a (26,7)
la (3,3)
2a (6,7)

19a (63,3)

X2(3) = 0,849
x2(3) =
21,582
X2(3) = 2,586
X2(3) = 4,795
x2(3) = 3,533

0,838

< 0,001

0,46

0,187

0,316

En relacion al uso de recursos psicosociales (Tabla 21), las personas con neuropatia 6ptica de

Leber son los que en mayor porcentaje hacen uso de rehabilitadores visuales tanto publicos como

privados, el 66.7%; técnicos de empleo (30%) y tiflotecnologo, el 63.3%. de entidad privada.

Cerca del 90% han sido valorados de la discapacidad y el 40% de la dependencia. Pertenecen a

entidades de pacientes el 76.7% de las personas mientras que tan solo el 63.7% ha acudido a servicios

sociales municipales.

Tabla 21

Diferencias entre neuropatia optica de Leber y el resto de patologias en servicios psicosociales

Neuropatia_Leber

- Prueba p-valor
No Si

Centro de servicios sociales municipal x2(1) = 1,439 0,23
Publica 117a (26,6)  11a(36,7)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 323a(73,4) 19a (63,3)

Valoracion de la discapacidad x2(1) = 0,246 0,62
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Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

Valoracion de la dependencia

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

Asociacion de pacientes o de
familiares de pacientes

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Trabajador social

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Psicologo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Rehabilitador visual

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Terapeuta ocupacional

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Técnico de empleo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Tiflotecnologo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

366a (83,2)

74a (16,8)

168a (38,2)

272a (61,8)

287a (65,2)

153a (34,8)

128a (29,1)
88a (20)
41a (9,3)
183a (41,6)

48a (10,9)
123a (28)
45a (10,2)
224a (50,9)

24a (5,5)
122a (27,7)
13a (3)
281a (63,9)

20a (4,5)
31a (7)

5a (1,1)
384a (87,3)

27a (6,1)
21a (4,8)
9a (2)
383a (87)
139a (31,6)

301a (68,4)

80

26a (86,7)

4a (13,3)

12a (40)

18a (60)

23a (76,7)

7a (23,3)

7a (23,3)
9a (30)
2a (6,7)
12a (40)

5a (16,7)
10a (33,3)
2a (6,7)
13a (43,3)

6b (20)
12a (40)
2a (6,7)

10b (33,3)

4b (13,3)
3a (10)

23a (76,7)
2a(6,7)
6b (20)
la (3,3)

21b (70)

19b (63,3)

11b (36,7)

x2(1) = 0,039

x2(1) = 1,637

X2(3) = 1,918

X2(3) = 1,788

X2(3) = 16,234

X2(3) = 5,292

x2(3) = 12,517

x2(1) = 12,681

0,843

0,201

0,59

0,617

0,001

0,152

0,006

< 0,001



Servicio de ayuda a domicilio x2(3) = 0,549 0,908
Publica 18a (4,1) 1a (3,3)
Privada 16a (3,6) la (3,3)
Publico y privada 7a (1,6) la (3,3)
No lo he usado 399a (90,7) 27a (90)
Centro de dia x2(2) = 1,276 0,528
Publica 16a (3,6)
Privada
Publico y privada 2a (0,5)
No lo he usado 422a (95,9) 30 (100)
Centro residencial x2(3) = 0,626 0,891
Publica 5a (1,1)
Privada 2a (0,5)
Publico y privada 2a (0,5)
No lo he usado 431a (98) 30 (100)
511;112)1: terapéutico/Grupo de ayuda $2(3) = 3,336 0,343
Publica 17a (3,9) 3a (10)
Privada 65a (14,8) 3a (10)
Publico y privada 6a (1,4)
No lo he usado 352a (80) 24a (80)
Atencion Temprana x2(3) = 3,907 0,272
Publica 44a (10)
Privada 12a (2,7) la (3,3)
Publico y privada 7a (1,6)
No lo he usado 377a(85,7)  29a(96,7)
Otro x2(3) = 3,076 0,38
Publica 35a (8) 5a (16,7)
Privada 29a (6,6) la (3,3)
Publico y privada 45a (10,2) 3a (10)
No lo he usado 331a (75,2) 21a (70)

4.2.5. Retinoblastoma

La muestra de pacientes con retinoblastoma del estudio asciende a 13 personas de las cuales,
son mujeres y son hombres. La franja de edad de los participantes con retinoblastoma es de 0 a 44

afnos, siendo la edad media de 15.8 afios.

Edad de inicio de los primeros sintomas de la enfermedad

Entre los enfermos de retinoblastoma y los de otras enfermedades, la edad de inicio de sintomas

de los primeros fue significativamente inferior (1 afio vs. 27 afios) (Tabla 22).
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Tiempo de espera del diagnéstico

En cuanto al tiempo trascurrido hasta el diagndstico clinico (Tabla 22), se observaron diferencias
en el tramo de menos de 3 meses entre los pacientes con retinoblastoma y el resto de patologias raras
visuales (92.3% vs. 37.9%).

Desplazamiento para obtener el diagndstico

Al analizar la necesidad del paciente de desplazarse fuera de su provincia para obtener un
diagnostico (Tabla 22), en el caso de retinoblastoma encontramos que el 53.8% tuvieron que viajar

fuera de su ciudad, de los cuales mas del 71% obtuvo un diagnostico.

Especialista que da el diagndstico

El profesional sanitario que da el primer diagnéstico (Tabla 22) en el caso de las personas con

retinoblastoma es, en el 92% de los casos, el oftalmdlogo y el 8% lo da, en este caso, el pediatra.

Acceso al diagndstico genético

El 15.4% de los pacientes con retinoblastoma accedié a la realizacién del diagndstico genético,
obteniendo resultados tras varias pruebas genéticas frente al 3.3% de los pacientes del resto de

enfermedades raras visuales.

El profesional que lo derivd al servicio de genética fue en el 58% de los casos el oftalmdlogo y el

restante 42% el oncologo.

Tabla 22

Comparativa entre retinoblastoma y otras patologias en acceso al diagnéstico

Retinoblastoma
- Prueba p-valor
No Si
x2(1) =2,572 0,109
249a (54,5) 10a (76,9)
208a (45,5) 3a(23,1)
27 (18,6) 1(1) t(468) = 5,037 < 0,001
x2(1) = 1,368 0,242
173a (37,9) 7a (53,8)
284a (62,1) 6a (46,2)
X2(7) =11,491  <0,001
68a (14,9) la (7,7)
216a (47,3) 9a (69,2)
41a (9)
15a (3,3) 2b (15,4)
16a (3,5) la (7,7)
9a (2)
11a (2,4)
81a (17,7)
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173a (37,9)
116a (25,4)
57a (12,5)
36a (7,9)
34a (7,4)
15a (3,3)
26a (5,7)

9a (2)

12a (2,6)
20a (4,4)
397a (86,9)
19a (4,2)

X2(6) = 15,89 0,014
12b (92,3)
1a (7,7)

X2(4) =2,581 < 0,001
1a (7,7)

12a (92,3)

Acceso a apoyos, recursos y servicios

Respecto al uso de recursos sanitarios, las personas con retinoblastoma son los que en mayor

porcentaje hacen uso de los CESUR publicos en comparacién con el resto de enfermedades raras

visuales (69.2% vs. 24.9%) asi como de los servicios publicos de cancer (76.9% vs. 16%). Por el

contrario, son los que en menor porcentaje hacen uso del servicio de dptica (30.8% vs. 6.3%).

Tabla 23

Diferencias entre retinoblastoma y el resto de patologias en servicios sanitarios

Retinoblastoma
No Si

Prueba p-valor

Centros, servicios y unidades de

referencia (CSUR)
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado

Centro de salud mental

Publica
Privada
Publico y privada

No lo he usado

Equipo de trasplantes

Publica
Privada
Publico y privada

No lo he usado

x2(1) = 12,831 <0,001

114a (24,9) 9b (69,2)

343a (75,1) 4b (30,8)
x2(3) = 2,662 0,447
296a (64,8) 11a (84,6)
32a(7)
106a (23,2) 2a (15,4)
23a (5)
x2(1) = 0,006 0,936
38a (8,3) la (7,7)

419a(91,7)  12a(92,3)
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Servicio de oftalmologia

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Servicio de neurologia

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Servicio de genética

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Servicio de otorrinolaringélogo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Servicio de cancer

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Optica

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Urgencias hospitalarias

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Neuropsicologo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Otros

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

217a (47,5)
70a (15,3)
166a (36,3)
4a (0,9)

151a (33)
32a(7)
26a (5,7)
248a (54,3)

297a (65)
39a (8,5)
29a (6,3)

92a (20,1)

150a (32,8)
41a (9)
26a (5,7)
240a (52,5)

73a (16)
6a (1,3)
5a(1,1)
373a (81,6)

55a (12)
302a (66,1)
71a (15,5)
292 (6,3)

283a (61,9)
30a (6,6)
55a (12)
89a (19,5)

47a (10,3)
31a (6,8)
15a (3,3)

364a (79,6)

109a (23,9)
48a (10,5)
61a (13,3)

239a (52,3)

11b (84,6)

2a (15,4)

3a (23,1)

10a (76,9)

11a (84,6)

1a (7,7)
1a (7,7)

3a (23,1)

10a (76,9)

10b (76,9)

3b (23,1)

3a(23,1)
6a (46,2)

4b (30,8)

11a (84,6)

2a (15,4)

131 (100)

6a (46,2)

1a (7,7)
2a (15,4)
4a (30,8)

X2(3) = 7,248

X2(3) = 3,215

X2(3) = 2,877

X2(3) = 3,69

X2(3) = 32,318

X2(3) = 14,774

X2(3) = 3,567

X2(3) = 3,298

x2(3) = 3,838

0,064

0,36

0,411

0,297

< 0,001

0,002

0,312

0,348

0,28
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En cuanto al uso de recursos psicosociales (Tabla 24), estos pacientes son los que en mayor
porcentaje (92%) no utilizan el servicio de tiflotecnélogo con respecto a personas con otras

enfermedades (casi 66%).

Tabla 24

Diferencias entre retinoblastoma y el resto de patologias en servicios psicosociales

Retinoblastoma
- Prueba p-valor
No Si

Centro de servicios sociales municipal x2(1) = 2,576 0,108
Publica 127a (27,8) la (7,7)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 330a(72,2) 12a(92,3)

Valoracion de la discapacidad x2(1) = 0,406 0,524
Publica 382a(83,6) 10a(76,9)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 75a (16,4)  3a(23,1)

Valoracion de la dependencia x2(1) = 1,311 0,252
Publica 177a (38,7)  3a(23,1)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 280a (61,3) 10a(76,9)

Fomiliares de pocientes. XD =0064 0,801
Publica
Privada 301a (65,9) 9a(69,2)
Publico y privada
No lo he usado 156a (34,1)  4a (30,8)

Trabajador social x2(3) = 0,85 0,837
Publica 132a (28,9) 3a(23,1)
Privada 95a (20,8) 2a(15,4)
Publico y privada 42a (9,2) la (7,7)
No lo he usado 188a (41,1) 7a(53,8)

Psicologo x2(3) = 1,949 0,583
Publica 52a(11,4) la (7,7)
Privada 131a (28,7) 2a(15,4)
Publico y privada 46a (10,1) la (7,7)
No lo he usado 228a (49,9) 9a(69,2)

Rehabilitador visual x2(3) = 4,847 0,183
Publica 30a (6,6)
Privada 133a (29,1) la (7,7)
Publico y privada 14a (3,1) la (7,7)
No lo he usado 280a (61,3) 11a(84,6)
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Terapeuta ocupacional

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Técnico de empleo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Tiflotecnologo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Servicio de ayuda a domicilio

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Centro de dia

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Centro residencial

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

Grupo terapéutico/Grupo de ayuda

mutua

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Atenciéon Temprana

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Otro

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

24a (5,3)
33a(7,2)
5a (1,1)
395a (86,4)

29a (6,3)
26a (5,7)
10a (2,2)
392a (85,8)

157a (34,4)

300a (65,6)

19a (4,2)
17a (3,7)
7a (1,5)
414a (90,6)

15a (3,3)

2a(0,4)
440a (96,3)

5a(1,1)
2a (0,4)
2a (0,4)
448a (98)

20a (4,4)
6%a (14,9)
6a (1,3)
363a (79,4)

41a (9)

12a (2,6)
7a (1,5)
397a (86,9)

39a (8,5)
30a (6,6)
48a (10,5)
340a (74,4)

1a (7,7)

12a(92,3)

1a (7,7)

12a (92,3)

1b (7,7)

12b (92,3)

1a (7,7)
12a (92,3)

1a (7,7)

12a (92,3)

13 (100)

13 (100)

3a(23,1)
1a(7,7)

9a (69,2)

la (7,7)

12a (92,3)

X2(3) = 0,879

X2(3) = 1,26

X2(1) = 4,027

X2(3) = 3,847

X2(2) =08

X2(3) = 0,261

X2(3) = 3,342

X2(3) = 4,514

X2(3) = 2,771

0,83

0,739

0,045

0,279

0,67

0,967

0,342

0,211

0,428
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4.2.6. Uveitis

La muestra obtenida de pacientes con uveitis es de 20 personas, de los cuales 18 son hombres y

2 son mujeres.

Edad de inicio de los primeros sintomas de la enfermedad

Enla Tabla 25 se recogen los datos relacionados con la edad de aparicién de los primeros sintomas
en la uveitis que se sitia en una media de 31 afios, lo cual no es estadisticamente significativo en

comparacion con el resto de las enfermedades raras visuales.

Tiempo de espera del diagnostico

Los participantes del estudio que tienen uveitis obtuvieron su diagndstico en menos de tres

afnos, situandose el 55% en menos de tres meses de espera para conseguirlo (Tabla 25).

Desplazamiento para obtener el diagndstico

E1 40% de los pacientes con uveitis no se tuvo que desplazar fuera de su ciudad para obtener un

diagndstico, de las cuales el 87.5% lo consiguié (Tabla 25).

Especialista que da el diagndstico

El 10% de las personas con uveitis fue diagnosticado por el médico de atencién primaria/
Pediatra frente al 1.6% de los pacientes de otras enfermedades. Por otro lado, 90% de las personas

con esta condicion afirman haber sido diagnosticados por el médico genetista (Tabla 25).

Acceso al diagnostico genético

Con respecto a la uveitis, el 50% indica que no se realizé prueba genética porque nadie le
informé que debiera hacérsela frente al 15.8% del resto enfermos. E1 50% de las personas con uveitis
afirman haberse realizado la prueba genética y un 15% si se la realiz6 y conoce el gen afectado frente
al 49.3% del resto de enfermos.

Tabla 25
Comparativa entre uveitis y otras patologias en acceso al diagndstico

Upveitis
- Prueba p-valor
No Si

sexo x2(1) = 10,281 0,001
Hombre 241a (53,6) 18b (90)
Mujer 209a (46,4) 2b (10)

EDAD INICIO sintomas 26 (19) 31,6 (14,3)  t(468) = -1,299 0,195

diagnostico_viajar_fuera x2(1) = 0,026 0,873
Si 172 (38,2) 8 (40)
No 278 (61,8) 12 (60)
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prueba_genetica x2(7) = 21,682 0,003
Si, pero no obtuve resultado 64a (14,2) 5a (25)
Si, y conozco el gen afectado 222a (49,3) 3b (15)
§i, varias y aun no tengo resultado 39a (8,7) 2a (10)
Si, y obtuve resultado tras varias veces 17a (3,8)
I;e(;;értlioc ;ne han querido enviar a 17a (3.8)
No, no estd indicado para mi patologia 9a (2)
No, no me la he querido hacer 11a (2,4)
II;Il;)é ;:c}il;ecle};; }el?ainformado de que 712 (15.,8) 10b (50)
tiempo_diagnostico_clinico x2(6) =7,511 0,276
Menos de 3 meses 174 (38,7) 11 (55)
De 3 meses a 1 ano 110 (24,4) 7 (35)
De entre 1 a 3 afios 56 (12,4) 1(5)
Entre 3 y 10 afios 36 (8)
Mis de 10 afios 34 (7,6)
Atn no tengo diagndstico 14 (3,1) 1(5)
No me acuerdo/No lo sé 26 (5,8)
profesional_primer_diagnostico X2(4) = 9,463 0,051
g{[ildil:;)ade atencion primaria - 7a (1,6) 2b (10)
Neurdlogo 13a (2,9)
Oftalmologo 20a (4,4)
Genetista 391 (86,9) 18 (90)
Otro 19 (4,2)

Acceso a apoyos, recursos y servicios

Respecto al uso de los recursos sanitarios (Tabla 26), estas personas no usan el servicio de
genética en mayor proporcion que los enfermos de otras patologias (60% vs. 18%), y los que lo
hacen, utilizan el servicio publico en menor proporcioén que los enfermos de otras patologias (20%
vs. 67.6%). Del mismo modo ocurre con el servicio de dptica, estos enfermos no usan este servicio
en mayor proporcion que los enfermos de otras patologias (20% vs. 6.4%), y los que lo hacen, utilizan
el servicio publico en menor proporcién que los enfermos de otras patologias (5% vs. 12.7%).

Tabla 26

Diferencias entre uveitis y el resto de patologias en servicios sanitarios

Uveitis Prueba Chi-cuadrado
No Si x2(3) p-valor
iy s aw-2s 0
Publica 121 (26,9) 2 (10)
Privada
Publico y privada

No lo he usado 329 (73,1) 18 (90)
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Centro de salud mental
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Equipo de trasplantes
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Servicio de oftalmologia
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Servicio de neurologia
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Servicio de genética
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado

Servicio de otorrinolaringologo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Servicio de cancer

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Optica

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Urgencias hospitalarias

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

295 (65,6)
29 (6,4)
103 (22,9)
23 (5,1)

38 (8,4)

412 (91,6)

219 (48,7)
66 (14,7)
161 (35,8)
4(0,9)

150 (33,3)
30 (6,7)
25 (5,6)

245 (54,4)

304a (67,6)

36a (8)
29a (6,4)

81a (18)

150 (33,3)
38 (8,4)
25 (5,6)
237 (52,7)

81 (18)
5(1,1)
5(1,1)
359 (79,8)

57a (12,7)
293a (65,1)
71a (15,8)
29a (6,4)

281 (62,4)
28 (6,2)
53 (11,8)
88 (19,6)

89

12 (60)
3(15)
5(25)

1(5)

19 (95)

9 (45)
4(20)
7 (35)

4(20)
2 (10)
1(5)
13 (65)

4b (20)
3a (15)
la (5)

12b (60)

3(15)
3(15)
1(5)

13 (65)

2 (10)
1(5)

17 (85)

la (5)
15a (75)

4b (20)

13 (65)
2 (10)
2 (10)
3 (15)

X2(3) = 3,209

X2(1) = 0,299

X2(3) = 0,6

X2(3) = 1,751

Xx2(3) = 24,873

X2(3) = 3,479

X2(3) = 3,25

X2(3) = 9,365

X2(3) = 0,705

0,361

0,585

0,896

0,626

< 0,001

0,324

0,355

0,025

0,872



Neuropsicélogo
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Otros
Publica
Privada
Publico y privada

No lo he usado

46 (10,2)
30 (6,7)
14 (3,1)
360 (80)

112a (24,9)
422 (9,3)
59a (13,1)
237a (52,7)

1(5)
1(5)
1(5)
17 (85)

3a (15)
7b (35)
4a (20)
6b (30)

x2(3) = 0,877 0,831

x2(3) = 15,446 0,001

En relacion a los servicios psicosociales (Tabla 27), el porcentaje de estas personas que no usan

los centros de servicios sociales municipales, valoracion de la discapacidad, de la dependencia,

asociaciones de pacientes y familiares, trabajadores sociales, tiflotecnélogo y centros residenciales es

mayor que los pacientes de otras enfermedades.

Tabla 27

Diferencias entre uveitis y el resto de patologias en servicios psicosociales

Uveitis Prueba Chi-cuadrado
No Si x2(3) p-valor

Centro de servicios sociales municipal x2(1) = 5,211 0,022
Publica 127a (28,2) 1b (5)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 323a(71,8) 19b (95)

Valoracion de la discapacidad x2(1) = 28,431 < 0,001
Publica 384a (85,3) 8b (40)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 66a (14,7) 12b (60)

Valoracion de la dependencia x2(1) = 4,798 0,028
Publica 177a (39,3) 3b (15)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 273a (60,7) 17b (85)

omilinres de pocientes. @1=8916 0,003
Publica
Privada 303a (67,3) 7b (35)
Publico y privada
No lo he usado 147a (32,7) 13b (65)

Trabajador social X2(3) =9,742 0,021
Publica 133a (29,6) 2a (10)
Privada 95a (21,1) 2a (10)
Publico y privada 42a (9,3) la (5)
No lo he usado 180a (40) 15b (75)
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Psicologo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Rehabilitador visual

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Terapeuta ocupacional

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Técnico de empleo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Tiflotecnologo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

Servicio de ayuda a domicilio

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Centro de dia

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Centro residencial

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

Grupo terapéutico/Grupo de ayuda

mutua
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado

50 (11,1)
123 (27,3)
46 (10,2)
231 (51,3)

29 (6,4)
132 (29,3)
15 (3,3)
274 (60,9)

23 (5,1)
33(7,3)
5(1,1)
389 (86,4)

27 (6)
26 (5,8)
10 (2,2)
387 (86)

156a (34,7)

294a (65,3)

18 (4)

17 (3,8)

8 (1,8)
407 (90,4)

15 (3,3)

2 (0,4)
433 (96,2)

4a (0,9)
2a(0,4)
1a (0,2)
443a (98,4)

19 (4,2)
67 (14,9)
5(1,1)
359 (79,8)
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3 (15)
10b (50)
1(5)

6 (30)

1(5)
2 (10)

17b (85)

1(5)
1(5)

18 (90)

2 (10)
1(5)

17 (85)

2b (10)

18b (90)

1(5)

19 (95)

1(5)

19 (95)

la (5)

1b (5)
18b (90)

1(5)
1(5)
1(5)
17 (85)

X2(3) = 5,984

X2(3) = 5,038

X2(3) = 0,395

X2(3) = 0,963

x2(1) = 5,221

X2(3) = 1,202

x2(2) = 0,248

X2(3) = 13,543

X2(3) = 3,655

0,752

0,883

0,004

0,301

0,112

0,169

0,941

0,81

0,022



Atencion Temprana x2(3) = 1,493 0,684

Publica 43 (9,6) 1(5)
Privada 13 (2,9)
Publico y privada 7 (1,6)
No lo he usado 387 (86) 19 (95)
Otro x2(3) =3,135 0,371
Publica 39 (8,7) 1(5)
Privada 29 (6,4) 1(5)
Publico y privada 48 (10,7)
No lo he usado 334 (74,2) 18 (90)

4.2.7. Catarata Congénita

La muestra obtenida de pacientes con catarata congénita es de 19 personas, de los cuales 11 son

mujeres y 8 son hombres.

La franja de edad que abarca la muestra con catarata congénita es desde los 0 a los 17 afios,

siendo la media de 5 anos, por lo que es la unica enfermedad en la que la edad es un rasgo distintivo.

Edad de inicio de los primeros sintomas de la enfermedad

Conrespecto ala catarata congénita, la edad de inicio de sintomas fue significativamente inferior
en los que tienen esta enfermedad con respecto a los que no la tienen (0.7 vs. 27.3 afos), tal como se
indica en la Tabla 28.

Tiempo de espera del diagnostico

En cuanto al tiempo trascurrido hasta el diagndstico clinico, se observaron diferencias en el
tramo de menos de tres meses donde el porcentaje de enfermos de catarata fue mayor al de enfermos

de otras patologias (Tabla 28).

Desplazamiento para obtener el diagndstico

Tan solo el 21% de los pacientes con catarata congénita tuvo que desplazarse para obtener el
diagnostico (Tabla 28).

Especialista que da el diagnostico

El 26.3% de las personas con catarata congénita fue diagnosticado por un neurélogo frente al
25.7% de los pacientes de otras enfermedades, mientras que el porcentaje de los diagnosticados por

un genetista es inferior (68.4% vs. 87.8%), tal como se observa en la Tabla 28.
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Acceso al diagndstico genético

El 26.3% se realiz6 prueba genética no obteniendo resultado frente al 8% del resto enfermos; y

un 15.8% si se la realiz6 y conoce el gen afectado frente al 49.2% del resto de enfermos.

Tabla 28

Comparativa entre catarata congénita y otras patologias en acceso al diagnostico

Catarata_congenita

- Prueba p-valor
No Si
sexo x2(1) = 0,062 0,803
Hombre 248 (55) 11 (57,9)
Mujer 203 (45) 8 (42,1)
EDAD INICIO sintomas 27,3 (18,4) 0,7 (1,6) t(468) = 6,281 < 0,001
diagnostico_viajar_fuera x2(1) = 2,492 0,114
Si 1762 (39)  4a (21,1)
No 275a(61) 15a(78,9)
prueba_genetica x2(7) = 33,696 < 0,001
Si, pero no obtuve resultado 67a (14,9) 2a (10,5)
Si, y conozco el gen afectado 222a (49,2) 3b (15,8)
Si, varias y ain no tengo resultado 36a (8) 5b (26,3)
Si, y obtuve resultado tras varias veces 17a (3,8)
No, no me han querido enviar a genética 16a (3,5) la (5,3)
No, no esta indicado para mi patologia 6a (1,3) 3b (15,8)
No, no me la he querido hacer 11a (2,4)
le?é g:ﬂ;ecrérrlfn };?ainformado de que 76a (16,9) 50 (26,3)
tiempo_diagnostico_clinico x2(6) = 25,568 < 0,001
Menos de 3 meses 167a (37) 18b (94,7)
De 3 meses a 1 ano 116a (25,7) 1b (5,3)
De entre 1 a 3 aflos 57a (12,6)
Entre 3y 10 afios 36a (8)
Mids de 10 afios 34a (7,5)
Atn no tengo diagndstico 15a (3,3)
No me acuerdo/No lo sé 26a (5,8)
profesional_primer_diagnostico X2(4) = 43,291 < 0,001
Médico de atencion primaria - Pediatra 8a(1,8) la (5,3)
Neurdlogo 8a (1,8) 5b (26,3)
Oftalmoélogo 20a (4,4)
Genetista 396a (87,8) 13b (68,4)
Otro 19a (4,2)

Acceso a apoyos, recursos y servicios

Respecto al uso de los recursos sanitarios (Tabla 29), las personas con catarata congénita

usan los centros, servicios y unidades de referencia publicos (CSUR) en mayor proporcién que los
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Tabla 29

Diferencias entre catarata congénita y el resto de patologias en servicios sanitarios

mayor proporciéon que los enfermos de otras patologias (84.2% vs. 51.9%).

enfermos de otras patologias (57.9% vs. 24.8%). El servicio de otorrinolaringologia no lo usan en

Catarata_congénita

Prueba Chi-cuadrado

No Si x2(3) p-valor
reforencia (CoUR) e e x21)=10314 0,001
Publica 112a (24,8) 11b (57,9)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 339a (75,2) 8b (42,1)
Centro de salud mental x2(3) = 1,164 0,762
Publica 294 (65,2) 13 (68,4)
Privada 31(6,9) 1(5,3)
Publico y privada 103 (22,8) 5(26,3)
No lo he usado 23 (5,1)
Equipo de trasplantes x2(1) = 1,792 0,181
Publica 39 (8,6)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 412 (91,4) 191 (100)
Servicio de oftalmologia x2(3) = 3,701 0,296
Publica 217 (48,1) 11 (57,9)
Privada 70 (15,5)
Publico y privada 160 (35,5) 8 (42,1)
No lo he usado 4(0,9)
Servicio de neurologia x2(3) = 1,42 0,701
Publica 148 (32,8) 6(31,6)
Privada 31(6,9) 1(5,3)
Publico y privada 26 (5,8)
No lo he usado 246 (54,5) 12 (63,2)
Servicio de genética x2(3) =7,169 0,067
Publica 298 (66,1) 10 (52,6)
Privada 39 (8,6)
Publico y privada 29 (6,4) 1(5,3)
No lo he usado 85 (18,8) 8 (42,1)
Servicio de otorrinolaringologo x2(3) =8,114 0,044
Publica 150a (33,3) 3a (15,8)
Privada 41a (9,1)
Publico y privada 26a (5,8)
No lo he usado 234a (51,9) 16b (84,2)
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Servicio de cancer x2(3) =2,724 0,436

Plblica 82 (18,2) 1(5,3)
Privada 6 (1,3)
Publico y privada 5(1,1)
No lo he usado 358 (79,4) 18 (94,7)
Optica X2(3)=5,533 0,137
Publica 58 (12,9)
Privada 291 (64,5) 17 (89,5)
Publico y privada 70 (15,5) 1(5,3)
No lo he usado 32(7,1) 1(5,3)
Urgencias hospitalarias x2(3) = 1,229 0,746
Publica 281 (62,3) 13 (68,4)
Privada 29 (6,4) 1(5,3)
Publico y privada 52 (11,5) 3(15,8)
No lo he usado 89 (19,7) 2 (10,5)
Neuropsicologo x2(3) =0,73 0,866
Publica 45 (10) 2 (10,5)
Privada 30 (6,7) 1(5,3)
Publico y privada 15 (3,3)
No lo he usado 361 (80) 16 (84,2)
Otros x2(3) = 14,791 0,002
Publica 114a (25,3) 1b (5,3)
Privada 43a (9,5) 6b (31,6)
Publico y privada 58a (12,9) 5a (26,3)
No lo he usado 236a (52,3) 7a (36,8)

En relacion a los servicios psicosociales (Tabla 30), el porcentaje de personas con catarata
congénita que usan el rehabilitador visual privado es mayor que los pacientes de otras enfermedades
raras visuales (52.6% vs. 27.5%) asi como el terapeuta ocupacional publico (21.1% vs. 4.4%) y la

atencion temprana del servicio publico (52.6% vs. 7.5%).

Tabla 30

Diferencias entre catarata congénita y el resto de patologias en servicios psicosociales

Catarata_congenita Prueba Chi-cuadrado
No Si x2(3) p-valor
Centro de servicios sociales municipal x2(1) = 2,789 0,095
Publica 126 (27,9) 2 (10,5)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 325(72,1) 17 (89,5)
Valoracion de la discapacidad x2(1) = 3,211 0,073
Publica 379 (84) 13 (68,4)
Privada
Publico y privada
No lo he usado 72 (16) 6 (31,6)
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Valoracion de la dependencia
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado

Asociacion de pacientes o de familiares

de pacientes

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Trabajador social

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Psicologo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Rehabilitador visual

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Terapeuta ocupacional

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Técnico de empleo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Tiflotecnodlogo

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Servicio de ayuda a domicilio

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

171 (37,9)

280 (62,1)

295 (65,4)

156 (34,6)

128 (28,4)
95 (21,1)
42 (9,3)
186 (41,2)

52 (11,5)
130 (28,8)
46 (10,2)
223 (49,4)

29a (6,4)
124a (27,5)
13a (2,9)
285a (63,2)

20a (4,4)
33a(7,3)
5a (1,1)
393a (87,1)

29 (6,4)
27 (6)

10 (2,2)
385 (85,4)

157a (34,8)

294a (65,2)

19 (4,2)

17 (3,8)

8(L,8)

407 (90,2)
96

9(47,4)

10 (52,6)

15 (78,9)
4(21,1)
7 (36,8)
2(10,5)
1(5,3)
9 (47,4)
1(5,3)
3 (15,8)
1(5,3)
14 (73,7)
la (5,3)
10b (52,6)
2a (10,5)

6b (31,6)

4b (21,1)
1a (5,3)

14a (73,7)

19 (100)

1(5,3)

18 (94,7)

19 (100)

x2(1) = 0,689

x2(1) = 1,488

X2(3) = 1,927

X2(3) = 4,298

x2(3) = 10,36

X2(3) = 10,558

X2(3) = 3,235

x2(1) =7,133

X2(3) = 2,045

0,406

0,223

0,588

0,231

0,016

0,014

0,357

0,008

0,563



Centro de dia
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado
Centro residencial
Publica
Privada
Publico y privada
No lo he usado

Grupo terapéutico/Grupo de ayuda
mutua

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Atencion Temprana

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado
Otro

Publica

Privada

Publico y privada

No lo he usado

16 (3,5)

2(0,4)
433 (96)

5(1,1)
2(0,4)
2(0,4)
442 (98)

19 (4,2)
66 (14,6)
6 (1,3)
360 (79,8)

34a (7,5)
10a (2,2)
6a (1,3)
401a (88,9)

40 (8,9)
27 (6)

47 (10,4)
337 (74,7)

19 (100)

19 (100)

1(5,3)
2(10,5)

16 (84,2)

10b (52,6)
3b (15,8)
la (5,3)
5b (26,3)

3(15,8)
1(5,3)
15 (78,9)

Xx2(2) = 0,789

X2(3) = 0,387

X2(3) = 0,557

X2(3) = 61,905

X2(3) = 4,948

0,674

0,943

0,906

< 0,001

0,176
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CAPITULO 5. DISCUSION Y CONCLUSIONES

5.1 Discusion

La muestra recogida en el estudio EDERVE se puede considerar representativa ya que se calcula
que aproximadamente el numero de personas con una enfermedad visual poco frecuente alcanza las
69.626 personas. Por tanto, para que la muestra tenga un nivel de confianza del 95% y un margen de

error del 5% deberian participar en el estudio 382 personas y participaron 470.

Si bien es cierto, no ha sido representativa para algunas de las comunidades auténomas, por lo
que se podra extrapolar los resultados al total del territorio espafol, pero no de forma independiente

en cada comunidad autonoma.

Por otro lado, no todas las enfermedades raras visuales han obtenido una muestra representativa,
si comparamos con los datos del registro del Instituto de Investigaciéon en Enfermedades Raras
dependiente del Instituto de Salud Carlos III (Figura 7). Por ese, motivo el andlisis se ha centrado en
las siete enfermedades de las que se ha obtenido mayor niimero de respuestas: retinosis pigmentaria,
enfermedadad de Stargardt, retinoblastoma, neuropatia 6ptica hereditaria de Leber, sindrome de

Usher, uveitis y catarata congénita.

Figura 7
Distribucién de la muestra por enfermedad y comparativa con el Instituto de Salud Carlos 11T
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Si atendemos al lugar de residencia de los pacientes que han sido encuestados observamos al
igual que en el registro de pacientes del Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras Carlos
III (ISCIII) las comunidades auténomas mas presentes son Comunidad Valenciana, Andalucia y
Madrid, con 127, 83 y 47 participantes respectivamente, sin embargo, la Region de Murcia registro

a 87 pacientes para la encuesta EDERVE.

5.1.1. Edad de inicio de los primeros sintomas de la enfermedad

La edad media de inicio de las enfermedades raras con afeccién visual se encuentra en la
veintena de edad en practicamente todas las patologias. Se desmarca, por un extremo, la retinosis
pigmentaria, situandose al inicio de la treintena y, por el otro extremo, el retinoblastoma cuyo
diagndstico se produce durante el primer afio de vida. Por tanto, la mayoria de estas enfermedades
no muestran sus sintomas tempranamente, por lo que el paciente no es consciente de que presenta
dicha enfermedad y por lo tanto no puede tomar medidas preventivas para ralentizar la evolucion
de la enfermedad como proteccion solar, suplementos vitaminicos, utilizacién de gafas especiales
o tratamiento en casos de complicaciones tal como los oftalmdlogos recomiendan en estos casos
(Trevino Alanis et al., 2015; Zambrano-Varela et al., 2022).

5.1.2. Tiempo de espera del diagnéstico

Seguin los resultados obtenidos en este trabajo, alrededor del 77% de las personas con una
enfermedad rara visual obtiene el diagnostico en tres afios o menos desde la aparicion de los primeros
sintomas. Esto mejora notablemente el tiempo medio de espera que sefialan otros estudios para el

diagnostico de una enfermedad rara, que lo sitiia en 4 y 6 afios (Lozano, 2023; Solves Almela, 2018).

Por otro lado, el estudio EnSerio (Solves Almela, 2018) recoge que alrededor del 20% de las
personas con una enfermedad rara tardan diez aflos o mas en obtener el diagndstico, mientras que

en nuestro trabajo este porcentaje es tan solo del 7.7%.

Cabe destacar que el 3.2% de las personas con una de estas enfermedades no han podido ser
diagnosticadas, coincidiendo con los resultados obtenidos en el estudio EnSerio (Solves Almela,
2018).

Si se analizan los datos por enfermedades, se observa que la retinosis pigmentaria se diagnostica
antes del afno a partir de la aparicion de los primeros sintomas, esto puede deberse a que su
diagndstico se basa en la presentacion clinica de los sintomas y, por tanto, no es dificil llegar a él
(Flores-Rodriguez et al., 2013), si bien debe ser confirmado posteriormente con un estudio genético,

ya que puede ser parte de una forma sindrémica.

En el caso de la enfermedad de Stargardt ocurre igual que en retinosis pigmentaria, segtn los
datos analizados, la mayoria de los pacientes se diagnostican antes del aflo desde la aparicién de los

sintomas. Esto puede ser debido a que los avances en las técnicas de imagen y en la secuenciacién
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genética permiten actualmente realizar un rapido diagnoéstico de la enfermedad tal como indican
Penarrocha-Oltra et al. (2021).

De la misma forma, en el caso de neuropatia dptica de Leber, el tiempo de diagndstico también
es menor a un ano desde la aparicion de los sintomas. Esto puede deberse a que el diagndstico se
puede realizar con una exploracidn clinica y la realizacion de pruebas como un electrorretinograma
o los potenciales evocados visuales que aportan informacion sobre el funcionamiento del nervio

optico, exploracion del fondo del ojo y pruebas de campo visual.

En cambio, en el retinoblastoma, el tiempo de diagnéstico desde que se aprecian los primeros
sintomas es inferior a los tres meses, aunque esto no es igual en otros paises del mundo como
algunos paises asiaticos o africanos donde la mortalidad es elevada debido a un diagnéstico tardio
de la enfermedad (Tacle-Humanante et al., 2022). También es inferior a tres meses en el caso de la
catarata congénita y mds de la mitad de las personas con uveitis también consiguen el diagnéstico

en este tiempo.

Podemos concluir que, en general, en las enfermedades raras visuales el tiempo de diagnostico
no se dilata y se realiza tempranamente una vez que son detectados los primeros sintomas. Esto
favorecera el acceso a medidas de prevencion de avance de la enfermedad en algunos casos, de
utilizacion de soportes como lentes que podran mejorar la visién en otros casos o de filtros solares
que protegeran los ojos de estos pacientes o incluso acceder a intervenciones quirtrgicas que impidan
un peor desenlace, en otros casos. Aun asi, estos datos se podrian mejorar ain mads, si el paciente
pudiera acceder al estudio genético, favoreciendo asi el diagnostico precoz en sus descendientes,
previo a la aparicion de los primeros sintomas, lo que permitira que estas personas puedan llevar a

cabo las medidas necesarias para la prevencion y proteccion de su vista.

5.1.3. Desplazamiento para obtener el diagnéstico

Casi el 40% de los pacientes con una enfermedad rara visual tuvo que viajar fuera de su
comunidad auténoma para obtener el diagnéstico, dato que coincide con otro estudio realizado en
nuestro pais sobre el diagnéstico en enfermedades poco frecuentes y que recogia que los pacientes
tienen que viajar fuera de su provincia o fuera de su comunidad auténoma e incluso visitar alrededor

de diez facultativos antes de obtener un diagnoéstico definitivo (Benito-Lozano et al., 2022).

Sinos centramos en las diferentes patologias, se observa que la retinosis pigmentaria y la catarata
congénita son las que menos desplazamientos realizan sus pacientes, seguida de sindrome de Usher
que roza casi la mitad de los pacientes. En el extremo opuesto estaria la enfermedad de Stargardt, en
la que el 60% de las personas encuestadas con esta patologia afirma haber obtenido el diagndstico
fuera de su comunidad auténoma, seguida de la neuropatia éptica de Leber que supera la mitad de

los participantes.

Estos datos son algo superiores que los aportados por el estudio EnSerio (Solves Almela, 2018),
donde se afirma que casi el 25% de la poblacién con una enfermedad poco frecuente tuvo que buscar
el diagnostico fuera de su comunidad. Por tanto, es posible que las enfermedades raras visuales
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sean mas desconocidas por los oftalmdlogos y esto hace que los pacientes tengan que desplazarse a
centros de referencia o de especialistas en este tipo de patologias que se encuentran en determinadas
comunidades auténomas. Esto supone un desembolso econémico para el paciente y su familia, asi
como las dificultades que conllevan el hecho de viajar fuera para una visita médica y el desgaste

emocional y psicolégico que ello supone.

5.1.4. Especialista que da el diagnéstico

La mayoria de los diagnosticos de las enfermedades raras visuales son realizados por el
oftalmologo rozando casi el 90% de los casos. Siendo este profesional el especialista de la vision, es

de esperar que sea el quien dé el diagnostico en la mayoria de los casos.

En el caso de la retinosis pigmentaria, casi la totalidad de los diagnoésticos los ha realizado el

especialista genetista.

Respecto al médico que hace la derivacion para la prueba genética, en mas del 60% de los casos
es el oftalmdlogo quien la solicita para la confirmacion genética del diagndstico clinico. En cambio,
el médico de atencion primaria hace en un 9%, y deberia ser quien, de forma protocolaria, derivara a
todos los familiares de pacientes con una de estas patologias susceptible de estar afectado . El analisis
genético es de suma importancia para los enfermos con una patologia rara visual, ya que conociendo
su gen afectado pueden acceder a ensayos clinicos, optar a tratamientos de terapia génica, conocer
el pronodstico de la enfermedad o poder realizar una consulta genética en el caso de querer tener
descendencia. Por tanto, es necesario que los médicos de atencion primaria se formen y conciencien
en ello y realicen estas derivaciones de forma automatica, nada mas recibir el diagnéstico por parte

del oftalmologo o de otro facultativo.

5.1.5. Acceso al diagnéstico genético

El diagnoéstico genético en las enfermedades raras visuales es de suma importancia por varios
motivos. Por un lado, dicho diagnoéstico va a permitir al paciente conocer la posible evolucion de
su enfermedad, ya que, dependiendo del gen afectado o del patréon de herencia, la enfermedad se
desarrollara mas rapidamente en unos casos, o de forma mas grave, en otros o en cambio, se estabiliza
o el desarrollo es lento. Por otro lado, si el paciente tiene un diagnéstico genético, le permitira poder
participar en posibles ensayos de terapia génica o acceder a tratamientos de este tipo que estén en
el mercado. Ademas, los pacientes que quieran tener descendencia podrian solicitar asesoramiento
genético, asi como iniciar un proceso de reproduccion asistida y seleccion genética embrionaria si
son conocedores de su gen afectado y poder tener asi hijos sanos. A pesar de estos beneficios y de
la importancia que tiene el diagndstico para los pacientes con una enfermedad rara visual, solo la

mitad de ellos han podido obtener la confirmacién de su enfermedad mediante prueba genética.

Por otro lado, resulta llamativo que el 3.6% de los participantes manifiesta que se le ha negado la

realizacion de esta prueba. Ademas, alrededor de un 17%, afirma que no ha sido informado de esta
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opcioén, impidiendo asi, poder solicitar dicha prueba. Por ultimo, algo mas del 2% de los pacientes
indican que no han querido hacerse la prueba genética. Todo esto puede deberse al desconocimiento
por parte de los médicos de atencidon primaria y de médicos especialistas, especialmente en estos
casos de oftalmoélogos, neurologos y otorrinos, respecto a la importancia de conocer la base genética
que esta provocando la patologia, lo que los lleva a algunos a negarse derivar a los pacientes a ese
servicio o a no informar de ello o incluso no explicar adecuadamente la importancia de obtener este
diagnoéstico. En este sentido, seria fundamental hacer campanas de formacién a dichos médicos,
mediante cursos, folletos, infografias, o cualquier otro recurso que pueda disponer la comunidad
autéonoma en cuestion para la difusién de informacién entre sus trabajadores sanitarios. El médico
de atencién primaria es el profesional que puede ayudar en la mejora de la calidad de vida de las
personas con una enfermedad poco frecuente y por tanto es requisito fundamental que esté bien

informado al respecto (Posada de la Paz & Garcia Ribes, 2010).

5.1.6. Acceso a apoyos, recursos y servicios

El servicio sanitario mas utilizado por los pacientes con una enfermedad rara visual es el
oftalmologo. Pero es destacable comprobar que menos de la mitad usan para ello el sistema publico
de salud y que algo mas del 35% combinan publico y privado. Resulta llamativo que los pacientes que

conviven con enfermedad de Stargardt son los que menos utilizan el servicio publico de oftalmologia.

El segundo recurso mas utilizado es el servicio de salud mental y la mayoria mediante el
sistema publico. Es comprensible que los pacientes con una enfermedad rara visual necesiten ayuda
psicologica ya que las personas con discapacidad visual tienen mayor probabilidad de presentar
depresioén en comparacion con el resto, asi mismo, el hecho de convivir con una enfermedad rara
también aumenta la probabilidad de necesidad de ayuda psicoldgica (Cabanillas, 2023; Solves
Almela, 2018).

El tercer recurso mas utilizado por las personas con una enfermedad rara visual es el servicio
de dptica y la mayoria lo hacen en establecimientos privados. Es 16gico que estas personas busquen
ayuda Optica, ya que en algunos casos la utilizaciéon de gafas puede ayudar a la agudeza visual
en algunas fases del desarrollo de determinadas patologias, asi mismo, en muchas de ellas se
recomienda el uso de filtros solares que protegen los ojos en las patologias con sintoma de fotofobia.
Pero, ademas, también pueden encontrar los pacientes otras ayudas como lupas o gafas inteligentes
(Escobar Gémez et al., 2017). Por ello es importante que los dpticos estén formados en baja vision y
ofrezcan un servicio especializado para aprovechar al maximo el resto visual del afectado y por tanto

mejorar su calidad de vida.

Alrededor del 30% de los participantes en el estudio han hecho uso del servicio de neurologia,
siendo la mayoria, las personas que conviven con neuropatia dptica hereditaria de Leber. Esto se debe
a que esta patologia presenta afectacion oftalmologica y también neuroldgica y por tanto durante el
proceso de diagnostico el oftalmdlogo deriva al paciente a neurologia (Barnils et al., 2007; Pacheco
etal.,, 2022).
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Los pacientes que mas utilizan los CSUR son los que conviven con retinoblastoma y catarata

congénita.

El servicio de oncologia es utilizado por el 20% de los participantes, siendo sobre todo los
pacientes con retinoblastoma los que acuden a este servicio. Algo que es de esperar ya que esta

enfermedad consiste en un tipo de cancer.

Con respecto a los servicios psico-sociales, la valoracion de la discapacidad es el servicio mas
demandado (por encima del 80% en todas las patologias) por los pacientes con una enfermedad rara
visual, datos semejantes a los obtenidos en el Estudio EnSerio sobre enfermedades poco frecuentes
(Solves Almela, 2018). En el caso de las enfermedades raras visuales, se tata de enfermedades que
acaban en una discapacidad visual severa o ceguera y por tanto, son altamente discapacitantes,
caracteristica también propia de las enfermedades poco frecuentes en general (Escobar Goémez
et al., 2017; Puente-Ferreras et al., 2011). Este hecho lleva a las personas que las padecen a tener
que solicitar la valoraciéon de la discapacidad para poder hacer frente a las dificultades con las que
se enfrentan a diario, sobre todo en su puesto de trabajo, ya que no en todos los casos es posible la

adaptacion a dicho puesto y las dificultades para el desarrollo de la profesiéon son multiples.

El 66% de las personas que han participado en el estudio afirman hacer uso de una asociacién
de pacientes. Esto es debido a que estas entidades ofrecen a sus usuarios apoyo, informacion,
ayuda y comprension. Ademas, las asociaciones suelen ofrecer actividades de ocio y tiempo libre
que permite a los usuarios compartir tiempo y experiencias con otras personas que estan pasando
por una situacion parecida a la suya (Solves Almela, 2018). Por otro lado, estas entidades también

realizan actividades para potenciar la investigacion y mejorar la asistencia (Sauces & Callado, 2016).

La mitad de las personas con una enfermedad rara visual hacen uso del servicio de psicologia.
Tratandose en la mayoria de los casos, de enfermedades degenerativas que conllevan un duelo en
la asimilacion y la aceptacion de la enfermedad, es l6gico que los pacientes necesiten acudir a este
profesional. Aunque estas personas y sus familias desarrollan una gran capacidad de resiliencia,
son mas propensas que el resto de padecer depresion. El apoyo psicosocial es fundamental en estas

enfermedades (Jacinto Cabanillas, 2023; Paramo-Rodriguez et al., 2023).

El servicio psicosocial menos utilizado es el técnico de empleo. Quizas es debido a que la mayoria
de estas enfermedades debutan en la veintena o treintena y que el momento de mayor afectacion se
da mas adelante. Por tanto, en ese momento la persona ya ha accedido a un puesto de trabajo y se ha
podido desarrollar profesionalmente, por lo que no es necesario la busqueda de empleo, sino mas

bien la adaptacion del puesto que se haria a través del tiflotecnélogo o el técnico rehabilitador.

Llama la atenciéon que el tiflotecnologo es uno de los servicios menos utilizados por los
participantes. Tratandose del profesional especialista en la adaptacion de las nuevas tecnologias para
personas con discapacidad visual y viviendo en la era de la digitalizacién y siendo estas ayudas
beneficiosas para las personas con discapacidad visual (Escobar Gomez et al., 2017), es llamativo
que su uso no sea mas demandado. Esto puede deberse a que este servicio lo ofrece unicamente
ONCE a sus afiliados y no todas las personas con discapacidad visual cumplen los requisitos de

ceguera legal para poder afiliarse a esta organizacion.
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5.2. Conclusiones

Las enfermedades raras visuales tienen un diagnéstico temprano, desde que se detectan los

primeros sintomas.

Casi el 40% de las personas con una enfermedad rara visual ha tenido que viajar fuera de su
comunidad auténoma para obtener el diagnoéstico, cifra superior a los datos aportados por el

Estudio EnSerio sobre enfermedades raras.

El oftalmoélogo es el facultativo que mas frecuentemente suele dar el diagndstico de una

enfermedad rara visual frente a otros especialistas.

Tan solo la mitad de las personas con una enfermedad rara visual conoce el gen afectado y el 20%

indica que no se le ha informado de la posibilidad de esta prueba o se le ha negado.

El servicio sanitario mas usado por las personas con una enfermedad rara visual es el oftalmélogo

seguido del servicio de salud mental.

El servicio psicosocial mas demandado entre las personas con una enfermedad rara visual es la

valoracion de la discapacidad.

El 66% de las personas que han participado en este Estudio estan asociadas a una entidad de
pacientes. A dia de hoy estas organizaciones presentan una alta especializacién y son un motor
para el apoyo psicosocial y el empoderamiento del paciente sobre su patologia, orientacion hacia
una segunda opinidn y la formacién e informacidn sobre la patologia a través de congresos,

jornadas, etc.

El oftalmélogo es el profesional mas demandado en personas con una enfermedad rara con
limitacion visual. En el caso de los pacientes con Neuropatia optica hereditaria de Leber afirman
que el 33% de los participantes también acuden al Neurdlogo, por lo qué, para determinadas
patologias se debe establecer un protocolo diagndstico en el que participen una o mas dreas de

especializacion y donde se establezcan las pruebas diagndsticas.

Hemos evidenciado que, las personas con una enfermedad rara con limitacién visual deben
hacer frente a servicios de oftalmologia y salud mental privados. Esto supone un coste afiadido
para la persona afectada. Los servicios de salud publicos presentan una elevada tension y esto se

refleja en demora en atencion a pacientes o falta de tiempo para consultas personalizadas.

En relacion con lo anterior, el Estudio sefiala que hay dificultades de acceso a los test genéticos.
Esto dificulta el diagndstico certero y rapido, al no tener en cuenta esta prueba. Ademds, en
familias con antecedentes, la prueba genética debe ser prioritaria para confirmar el origen de
los sintomas. En esta linea, y tal y como se explicd en este trabajo, es conveniente la consulta en
asesoramiento genético para las personas con una enfermedad rara visual de caracter hereditaria

para tener toda la informacién y planificar su vida en el caso de pensar en descendencia familiar.

El 40% de las personas que han participado en este estudio manifiestan haber viajado fuera de
su ubicacién para obtener el diagndstico certero de su patologia. Ademas de presentar un coste

anadido para la persona y su familia (coste de la consulta, alojamiento y manutencion), este
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dato refleja que practicamente la mitad de las personas afectadas en nuestro pais no recibe un
diagnostico certero en su lugar de residencia. Lo que nos invita a pensar en que estos especialistas

deben recibir informacién y formacién para mejorar su experiencia clinica.

En cuanto a la condiciéon hereditaria de estas enfermedades es valioso conocer el gen o genes
que intervienen en la patologia. Proponemos activar el registro de pacientes y crear archivos

compartidos entre las Comunidades Autéonomas que poseen este tipo de base de datos.

Propuesta: La entidad de pacientes, desde un enfoque trasversal, debe tener una mayor
participacion ante la Administracion Publica en la toma de decisiones en salud, en el acceso
a tratamientos o la participacién de personas afectadas en un ensayo clinico dado el cardcter
especializado que éstas entidades presentan. Desde un punto de vista de rentabilidad, las
organizaciones de pacientes realizan un gran trabajo, el cual impacta positivamente en la vida de

la persona con un coste muy bajo para la Administracién.

5.3. Recomendaciones

Mejorar la formacién y la informacién de los profesionales sanitarios sobre las enfermedades

raras visuales, sus sintomas y sus tratamientos disponibles.

Fomentar la colaboracion entre los diferentes niveles asistenciales y entre los distintos especialistas

implicados en el diagnoéstico y el tratamiento de las enfermedades raras visuales.

Facilitar el acceso a los servicios de genética para evaluacion, realizacion de pruebas genéticas
y asesoramiento y a los centros de referencia especializados en enfermedades raras. Para ello es
necesario que los médicos de atencion primaria y otros especialistas estén informados al respecto

e informen sobre dichas pruebas a las personas con un diagnéstico de enfermedad rara visual.

Facilitar y proporcionar ayuda psicoldgica y de salud mental a las personas con una enfermedad

rara visual, asi como a sus familiares si lo necesitan.

Promover la participacion de los pacientes y sus familias en las asociaciones de pacientes y en las

redes de apoyo e informacion sobre las enfermedades raras visuales.
Impulsar la investigacion y la innovacion sobre las enfermedades raras visuales.

Crear un registro nacional de pacientes con enfermedades raras visuales que proporcionen

datos epidemiologicos fiables.
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