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PALABRAS CLAVE Resumen

Enfermedades raras; Introduccion: El sindrome de Mowat-Wilson es un trastorno de desarrollo que se caracteriza
Estudio cualitativo; por retraso mental, epilepsia, dismorfia facial y un amplio espectro de manifestaciones clinicas
Fenomenologia; heterogéneas.

Antecedentes; Objetivo: Investigar la experiencia del cuidado de una madre a la enfermedad de su hijo y el
Enfermeria tratamiento en un hospital de Cordoba.

neuroldgica Métodos: Se realiza investigacion fenomenoldgica cualitativa (antecedentes). La investigacion

se llevo a cabo entre los meses de junio y octubre del 2015. La muestra fue intencional; se
detecto un participante en el area de cuidados especializados y se emplearon intervenciones
motivacionales en profundidad. Se utiliz6 el contenido analitico de Taylor Bogdan con ayuda de
la aplicacion informatica ATLAS-TI.

Resultados: Se apreciaron 2 temas principales y 7 subcategorias tematicas: afrontamiento
eficaz, adaptacion, apoyo social, nivel educativo, incertidumbre y miedo de complicaciones
potenciales. Se resaltan la actitud resuelta y la constante motivacion en nuestro informador.
Conclusiones: La intervencion psicologica en los cuidadores permite una mejor calidad de vida
en lo que respecta a necesidades no cubiertas, recuperacion de la informacion, tratamiento y
apoyo por parte de los servicios sanitarios y sociales. El apoyo profesional y la calidad humana
permiten alcanzar la excelencia en los cuidados.
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Methods: A qualitative phenomenological research (life story) is conducted. Investigation
period ranged between June and October in 2015. The sampling was intentional; a participating
detected in the area of specialized care and using motivational interviewing in depth. We used
the analytical content by Taylor Bogdan with helping of the computer application ATLAS-TI.
Results: Two main themes emerged and seven thematic subcategories: effective coping,
adaptation, social support, motivation, education level, uncertainty and fear of potential
complications. The feisty attitude and constant motivation in our informant should be high-
lighted.

Conclusions: Psychological intervention caregivers ensure a better quality of life regarding
unmet needs, information retrieval, treatment and support from health and social services.
Providing professional support and human quality brings us closer to excellence in care.

© 2016 Sociedad Espariola de Enfermeria Neuroldgica. Published by Elsevier Espana, S.L.U. All

rights reserved.

Introduccion

En la actualidad, las enfermedades raras (ER) o infrecuentes
afectan en su conjunto a unos 40.000 cordobeses (5% de la
poblacion), a 500.000 andaluces y a 3 millones de espafoles;
pero cada una de estas patologias, de forma individuali-
zada, la presentan un nimero infimo de personas, de ahi
su denominacion.

En esta linea, el Plan andaluz para la atencion a perso-
nas con enfermedades raras (PAPER) especifica que existen
entre 7.000 y 8.000 dolencias de este tipo, y para la mayoria,
no existe cura. Ademas, entre un 70-80% de este conjunto
de patologias tiene un origen genético’.

El sindrome de Mowat-Wilson (SMW) se incluye dentro
de tales ER y es un trastorno del desarrollo complejo y
poco frecuente, caracterizado por la asociacion de un déficit
intelectual, epilepsia, facies tipica, retraso en el desarrollo
motor y un amplio espectro de signos clinicos heterogéneos.
Sin embargo, se conoce que presenta un patron de heren-
cia autosomico dominante. El fenotipo es el resultado de
las mutaciones truncantes en el gen ZFHX1B del cromosoma
2q222.

En la actualidad se han descrito al menos 110 muta-
ciones en pacientes con un fenotipo tipico. Generalmente,
son mutaciones de parada, lo que indica que el principal
mecanismo es la haploinsuficiencia. Estudios de analisis de
genotipo-fenotipo muestran que la severidad del cuadro
depende del compromiso del gen mutado. El dismorfismo
facial varia con la edad; los nifios pequefos suelen tener
una expresion de boca abierta, sonriente y rostro alzado. Las
cejas se horizontalizan (son anchas en su centro y amplia-
mente separadas)®“.

El diagnédstico diferencial se realiza con otros sindro-
mes concurrentes que incluyen retraso psicomotor y del
lenguaje, enfermedad de Hirschsprung (HSCR) y/o facies
dismorfica, entre otras manifestaciones; destacan los sin-
dromes de Angelman y Goldberg Shprintzen (GOSHS) y es
importante para el consejo genético, ya que en GOSH es
autosomico recesivo, mientras que en el SMW es una condi-
cion esporadica. Por otro lado, debido al fenotipo de sonrisa

feliz, retraso mental, convulsiones y microcefalia, se debe
diferenciar del sindrome de Angelman??°>.

La justificacion de este estudio se centra en conocer
el fenomeno de SMW desde una perspectiva mas inte-
gral y comprensiva, que nos permita determinar cuales
son las necesidades de ayuda y actuacion profesional con
estos usuarios y su familia. Hasta el momento, no existen
datos exhaustivos sobre la prevalencia de este sindrome,
Unicamente reportes de casos. La frecuencia del SMW es
desconocida y es posible infradiagnosticarlo. Asimismo, no
aparecen descritos estudios cualitativos en la literatura
cientifica, lo cual justifica su aplicacion en nuestro estudio
como un caso tipico de SMW.

Objetivo: indagar en la vivencia de una madre cuidadora
de su hijo con SMW.

Metodologia

Disefo: planteamos una investigacion cualitativa con meto-
dologia fenomenoldgica. Su nicleo esta en la exploracion
de las experiencias vividas, en lo mas intimo. Su caracteris-
tica fundamental, frente a otras corrientes de investigacion
cualitativa, esta en el énfasis que hace sobre lo individual
y sobre la experiencia subjetiva. Inicio y fin del estudio:
junio y octubre del 2015, respectivamente. Tipo de mues-
treo intencional (por conveniencia) de un Unico caso.

Seleccion y descripcion del informante: mujer casada,
madre de un paciente con SMW, seleccionada en el ambito
de atencion especializada (Cérdoba), formacion universita-
ria superior y sin antecedentes de enfermedad hereditaria
previos. Firmoé el consentimiento informado para participar
en el estudio, que constataba expresamente la autoriza-
cion a la grabacion de la entrevista, y se anonimizaron los
datos para garantizar la confidencialidad y la privacidad de
la participante. Para preservar su intimidad, su nombre se
muestra bajo el pseudonimo «Luz» y «X» para hacer alusion
a su hijo.

Técnica de recogida de informacion: se utilizo la técnica
de entrevista en profundidad en 5 sesiones con guion estruc-
turado en las categorias tematicas previamente valoradas,
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1.2 sesidn: Presentacion (primer contacto). Recogida de datos sociodemograficos (edad,

enfermedades previas, formacion, condiciones laborales (lugar de
dependencia, autonomia) en historia clinica.

1. Hableme de su vida personal y profesional tras el diagndstico.

2. Cuales son los roles derivados de su situacion actual.

3. Respecto a su posicionamiento ante la enfermedad de su hijo, ;qué siente?, ;cémo lo

afronta?

4. ;Coémo ha influido su formacién en el conocimiento de tal enfermedad?
5. El sistema sanitario, cémo la ha apoyado respecto a las terapias?

6. ¢Qué tratamiento recibe actualmente su hijo?

7. ¢ Cudles son sus esperanzas de cara al futuro?

8. Escribame una reflexion final... que posteriormente leeremos juntas...

Figura1  Guion previo.

trabajo,

horario,

realizando preguntas abiertas (fig. 1). La entrevista fue gra-
bada en audio con un micréfono externo de pinzay transcrita
literalmente para su posterior analisis. Se pactaron con
anterioridad y se atendi6é siempre a la previa realizacion
de todos los procesos de atencion que el caso requiriese.
Se eligio el saldon de actos (externo al hospital) para los
encuentros; a los 90 min se alcanzo la saturacion teodrica.

La fenomenologia es la investigacion sistematica de la
subjetividad. Los datos se recogen mediante entrevistas.
El tipo de entrevistas que se utilizan en este caso es dis-
tinto del que se usa en otras estrategias, como la teoria
fundamentada o la etnografia. En este tipo de entrevistas,
el investigador escucha de tal manera que hace reflexionar
a la persona para descubrir la esencia o como se encuentra
subjetivamente para llegar realmente a profundizar en la
experiencia humana®’.

Estrategia de analisis: método de Taylor-Bogdan, de ana-
lisis cualitativo de contenido por etapas, ayudandonos de
la aplicacion informatica ATLAS-TI, y basado en el reco-
nocimiento de los propios sujetos como intérpretes de sus
vivencias®.

1. Fase de descubrimiento (periodo de intuicion): para
acercarnos a la realidad del informante; una primera
aproximacion a los indicadores en los que se apoyaria
la investigacion y la lectura superficial del material.

2. Codificacion semantica (categorias tematicas): estruc-
turacion del texto en categorias discretas, enfatizando
en propiedades como frecuencia ponderada, e interrela-
cion de tales categorias. El texto biografico ha intentado
ser coherente en sus significados, donde sus elementos
han sido ordenados y relacionados de manera cronolé-
gica. Los aspectos semanticos y gramaticales fueron, del
mismo modo, adecuadamente revisados.

3. Relativizacion: «reconstruccion» de los datos «des-
construidos» en la anterior codificacion y estableci-
miento de subcategorias del fenémeno en cuestion.

Finalmente, pretendimos preservar el rigor cientifico
de nuestra investigacion sobre la base de las estrategias

descritas® ', El analisis fue realizado por el mismo inves-
tigador, contando con el apoyo externo de un profesional
experto (triangulacion) y devolviendo a la participante el
informe para su verificacion y aprobacion.

Consideraciones éticas: se presento el consentimiento
informado, en el que se hacia constar el compromiso de la
entrevistadora de guardar el anonimato y la posibilidad de
la paciente de decidir en cualquier momento retirarse de la
investigacion.

Resultados

Emergen 2 temas principales «fortalezas y debilidades»,
de los cuales derivan 7 subcategorias tematicas: adap-
tacion, afrontamiento, apoyo social, motivacion y nivel
educativo (fortalezas con que cuenta nuestra informante), e
incertidumbre y miedo a complicaciones potenciales (como
principales debilidades) (fig. 2).

Texto biografico

«Contar historias es el acto mas importante de la mente»
(Thomas, 1995).

Adaptacion

Ante una enfermedad rara, la familia tiene que adaptarse
a una situacion que requiere del esfuerzo conjunto de su
entorno, en colaboracion con profesionales sanitarios, socia-
les y educativos:

Luz: «Ha sido un sinvivir durante mas de un afo hasta que
conocimos el diagnostico. Pero llegd el momento de aceptar
la enfermedad y después, trabajar mucho y dedicar todo
tiempo necesario para que mi hijo tuviese la mejor calidad
de vida posible».

Afrontamiento-apoyo social

El primer contacto con el sistema sanitario tuvo lugar los
primeros dias de vida. Fue diagnosticado de enfermedad
de Hirschsprung y, a los 2 afnos, tras una segunda opinion,
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Figura 2

obtuvo el diagnéstico de certeza (SMW). Luz describe estos
momentos como «incertidumbre y lucha».

Luz: «Por fin esto se soluciond. En el primer contacto
con el hospital no sabian qué sindrome podia padecer, pero
cuando iba a cumplir 2 afos, el diagndstico de sospecha sugi-
rié algo que no queria creer: SMW. Fue un jarro de agua fria,
tuve que ser fuerte y luchar».

Respecto al apoyo social percibido por la informante, «X»
recibe atencion temprana publica y privada, ayuda que des-
cribe con agradecimiento incondicional a los profesionales.
El apoyo psicologico a los familiares es fundamental para
garantizar una mejor calidad de vida. Asi, su relato pone
de manifiesto que esta madre tiene necesidades sin cubrir
y que pasa gran parte de su tiempo buscando informacion,
tratamientos y apoyo por parte de los servicios sanitarios y
sociales.

Luz: «Mi hijo es el Unico afectado en Andalucia. Los abue-
los nos ayudan mucho con nuestra tarea diaria. Para tratarlo
integralmente se exige un programa de estimulacién precoz
(6 h semanales de terapia cognitiva y fisioterapia), realiza-
cion periddica de electroencefalogramay tratamiento de las
convulsiones. Mi otro hijo nos pregunta si él también iba a
la atencion temprana y va asimilando que su hermano no va
a ser como los otros nifos. Mi ilusion es que, con el apoyo de
los profesionales, mi pequefo viva el mayor tiempo posible
y con la mejor calidad de vida [suspira]».

Nivel educativo

Luz conoce por su formacion que no existe de momento tra-
tamiento alguno que pueda curar la enfermedad de su hijo
pero espera que las investigaciones no cesen para que se
consiga algln resultado muy pronto.

Luz: «El sindrome se caracteriza por padecer la enferme-
dad de Hirschsprung, epilepsia, retraso mental e hipotonia.
Al menos, esta dolencia no es degenerativa y los avances que
consiga se mantendran (expresion facial de esperanza)».

Incertidumbre: miedo a complicaciones-discapacidad
En su lucha para que la enfermedad de «X» no derive
en discapacidad grave, y las complicaciones futuras no

¢ Afrontamiento (eficaz)

* Adaptacion

* Apoyo social por parte de los
profesionales (comunicacién
bidireccional) y la familia.

* Motivacién (constante)

* Nivel educativo (superior)

¢ Incertidumbre (diagndstico)

* Miedo a complicaciones
(potenciales: alteracion imagen
corporal y discapacidad grave)

Categorias (fortalezas y debilidades) y subcategorias (valores emergentes) resultantes del analisis del contenido.

afecten negativamente a la autoestima del nifio en relacion
con el patron, alteracion de la imagen corporal, conse-
cuente a las anomalias fisicas presentes, Luz: «Nuestro
miedo era ver que el nifo parecia muy bebé. Algunas carac-
teristicas fisicas que ya son visibles y pueden afectarle
psicoldgicamente son microcefalia, barbilla estrecha y ore-
jas prominentes. Las alteraciones neurologicas que mas me
preocupan son la ausencia de lenguaje expresivo y el retraso
mental, aunque ‘‘X’’ manifiesta un caracter amigable (con-
ducta feliz) y mejor nivel de lenguaje comprensivo [...]
Afortunadamente, nuestro hijo no presenta alteracion en el
corazon, que suele estar también asociada a este sindrome,
pero en principio no podra ser auténomo y no sabemos qué
desarrollo del lenguaje podra alcanzar, ni cuando caminara
por si mismo, pero lo hara».

Motivacion

Su reflexion final nos acerca al modo en como ha ido afron-
tando la enfermedad de su hijoy los valores que caracterizan
su fortaleza y motivacion.

Luz: «A pesar de volcarnos con él, siempre te queda la
sensacion de no hacer lo suficiente pero soy una luchadora,
no me quedaré estancada aunque surjan otras patologias
asociadas. Animo a las personas que sufran dolencias que
deriven en discapacidad a que desarrollen su intelecto y
mejoren su calidad de vida con las terapias que existen».

Discusién

El conocimiento de la perspectiva de los sujetos sobre
sus vivencias permite que los profesionales comprendamos
mejor su actitud, evitemos la iatrogenia en nuestras inter-
venciones y mejoremos la ayuda prestada, confiriendo a
estos el protagonismo en la toma de decisiones. Ademas,
se puede contribuir a la consideracién no estereotipada del
fenomeno desde el ambito social.

El cuidado profesional siempre se da dentro de una rela-
cion interpersonal, un dador y un receptor de cuidados.
Normalmente, los profesionales de enfermeria son los encar-
gados de proporcionar y establecer esos cuidados y las
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personas con necesidades alteradas (reales o potenciales)
los reciben. A este respecto, en los encuentros, hallamos un
sistema de relacion de apoyo-educativo, en la cual enferme-
ria ensefaba y fomentaba el autocuidado para con nuestra
informante, favoreciendo su autonomia en la toma de deci-
siones, mediante el empoderamiento y la autosuficiencia.
Desde el dialogo y la escucha activa mantenida se fortale-
cieron los valores de Luz hacia una lucha constante por la
vida de su hijo'".

Atendiendo a las manifestaciones del SMW, las carac-
teristicas faciales y el retraso en el desarrollo psicomotor
siempre estan presentes, como el caso que nos ocupa, mien-
tras que el resto de malformaciones pueden variar.

La comparacion con otros estudios se hace dificil debido
que, hasta el momento, la mayoria de los casos notificados
en la literatura cientifica son cuantitativos y esporadicos.
Si se conoce que el riesgo de recurrencia es bajo en padres
sanos. A diferencia de «X», en algunos casos excepcionales
se han hallado hermanos afectados, probablemente por un
mosaicismo paternal o en la linea germinal®'?3,

Concomitantemente, y en similitud con otras investiga-
ciones, la asociacion de la enfermedad de Hirschsprung y
el SMW puede conducir a un mayor nimero de complicacio-
nes potenciales''”; el oportuno seguimiento por neurologia
pediatrica a partir de la deteccion del caso apoya nues-
tra investigacion por la necesidad de continuar con terapia
ocupacional, fisica y del lenguaje para desarrollar nuevas
formas de comunicacion, pues la mayoria de los pacientes
que presentan este sindrome no aprenden a hablar, a pesar
de las esperanzas de esta madre?.

El papel asignado al cuidador informal en su relacion con
los profesionales sanitarios ha ido cambiando conforme el
desarrollo socioeconémico. El cambio de actitud y el entorno
sociocultural afectan a ambos integrantes del binomio: los
usuarios estan ahora mas educados, son mas activos y ejer-
cen su autonomia intensamente; estan mas orientados a
obtener informacion de fuentes diferentes, y muy proba-
blemente ejerzan un juicio independiente, lo cual se apega
a su autonomia'®.

La comunicacion bidireccional y la informacion adecuada
e interactiva constituyen el eje sobre el que gravita la per-
cepcion subjetiva del usuario. La correcta gestion de la
incertidumbre en la relacion cuidador-profesional mejora
la seguridad, construye un entorno de confianza y genera
satisfaccion mutua'’.

Limitaciones

La complejidad del fenémeno de estudio, la posibili-
dad de proyectar la propia perspectiva del investigador
sobre el fenomeno (perspectiva ETIC), asi como la dificul-
tad para realizar el analisis, debido a nuestra formacion
en investigacion de caracter positivista. No obstante,
haber podido contar con el apoyo de un profesional
experto para la triangulacion entre investigadores y la
confrontacion-verificacion por parte de la participante,
creemos, solventan tales limitaciones.

Asimismo, la intencion ha sido la busqueda de conoci-
miento, profundizando en las percepciones y sentimientos
de nuestra intérprete, lo cual hace factible la investigacion
que presentamos.

Conclusiones

El apoyo psicologico a los familiares es fundamental para
garantizar una mejor calidad de vida. Asi, tal estudio pone
de manifiesto que los familiares y, en concreto, esta madre
tienen necesidades sin cubrir y que pasan gran parte del
tiempo buscando informacion, tratamientos y apoyo por
parte de los servicios sanitarios y sociales. Me sorprendio
su firme creencia de que tras el esfuerzo, todo tenia que
salir bien; esa perseverancia y tenacidad por mantener una
actitud luchadora y motivacion constante por la vida de «X».
La utilidad del estudio puede extenderse al ambito de inves-
tigacion, de forma que de las conclusiones puedan derivarse
nuevos estudios cualitativos que aborden tal patologia.

«Brindar apoyo profesional y calidad humana nos acerca
cada vez mas a la excelencia en los cuidados», reflexionemos
sobre esto, queridos lectores.
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