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Resumen El objetivo de la investigacion es doble: (1) Comprender el proceso emocional de
afrontar estar en riesgo de tener o ser sintomatico de enfermedad de Huntington (EH), y su
efecto en la relacion abuelos-nietos. (2) Explorar en los abuelos el impacto del riesgo o del
diagnostico de EH de los nietos.

Se empled una metodologia cualitativa de estudio de casos. Se utilizd la entrevista como
instrumento de recogida de datos y el genograma para la representacion grafica. Se pidi6 con-
sentimiento a los informantes, permiso a la Asociacion de Corea de Huntington de Castilla y
Leodn e informe favorable de la Comision de Bioética de la Universidad de Burgos.

Se observa evitacion de conversacion abierta de la presencia de la EH.

Se confirma el impacto de la EH en el subsistema abuelos-nietos en la dinamica familiar. Se
precisa un mayor conocimiento de las estrategias de afrontamiento especificas ante la EH en
este subsistema.
© 2021 Sociedad Espanola de Médicos de Atencion Primaria (SEMERGEN). Publicado por Elsevier
Espana, S.L.U. Todos los derechos reservados.

A qualitative study on the impact on the grandparent-grandchildren relationship in
Huntington’s disease

Abstract The objective of the research is twofold: (1) To understand the emotional process
of coping with being at risk or being symptomatic of Huntington’s disease (HD), and its effect
on the relationship between grandparents and grandchildren. (2) To explore the impact on
grandparents of the risk or diagnosis of HD in their grandchildren.
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A qualitative case-study methodology was used. The interview was used as data collection
instrument and the genogram as a graphic representation. The consent of the informants was
requested, the permission of the Korean Huntington Association of Castilla y Leon is obtained
and the favorable Report of the Bioethics Commission of the University of Burgos.

Avoidance of open conversation about the presence of HD is observed.

The impact of HD on the grandparent-grandchild subsystem in family dynamics is confirmed.
Greater knowledge of HD-specific coping strategies is needed in this subsystem.
© 2021 Sociedad Espafola de Médicos de Atencion Primaria (SEMERGEN). Published by Elsevier
Espafa, S.L.U. All rights reserved.

Introduccion

La enfermedad de Huntington (EH) es un trastorno heredi-
tario neurodegenerativo del sistema nervioso central. Esta
categorizada como enfermedad rara o minoritaria por su
baja prevalencia’?, estimada en 2016 a nivel mundial en
2,7 por 10° habitantes®*.

Al igual que otras enfermedades degenerativas de los
ganglios basales, como el Parkinson y la enfermedad de
Wilson, se identifica con los «sindromes triada»: discinesia,
demencia y depresion®.

Algunos signos clinicos de la EH son de tipo motriz, cog-
nitivo, comportamental, psiquiatrico y funcional®-2.

Aunque hay farmacos que ayudan a controlar algunos
sintomas motores y emocionales o psiquiatricos®, no existe
hasta hoy ningln tratamiento para aplazar su inicio o redu-
cir su progresion. Actualmente se esta investigando sobre la
terapia génica utilizando una técnica conocida como silen-
ciamiento del gen o «silenciamiento de la huntingtina» que
pretende neutralizar los dafos que provoca la huntingtina
en el organismo’.

Es una enfermedad familiar porque: a) tiene caracter
hereditario, existiendo un 50% de posibilidades de heredarla
de un padre afectado, y b) produce alteraciones emociona-
les y estructurales en la vida familiar®.

Algunas investigaciones sobre EH y familia han tratado del
impacto en las relaciones familiares, la carga fisica y psico-
logica de los cuidadores, que por lo general son miembros
de la familia. Existen estudios cualitativos sobre el impacto
que supone la existencia de una persona afectada por EH en
el sistema familiar, el cambio de roles entre los miembros
de la familia, la carga familiar que supone la mayor necesi-
dad de atencion ante la pérdida de autonomia por parte de
la persona afectada por la enfermedad y las implicaciones
sobre la economia familiar o la ruptura de relaciones'.

Por otra parte, hay investigaciones que destacan la carga
de los cuidadores de personas con EH, y que afecta a la
disminucion de su tiempo libre, aumento de responsabilida-
des, deterioro de su salud psiquica y estados emocionales
negativos'"'2,

Los resultados (positivos o negativos) del analisis gené-
tico afectan a la dinamica familiar, por lo que la familia debe
ser ayudada a superar el impacto de la EH, proporcionando-
les informacion, recursos y ayudas, buscando soluciones y

cuidados para cada caso y etapa, y apoyando emocional-
mente para afrontar el miedo al futuro®3.

El aumento de la esperanza de vida hace que se haya
incrementado el nUmero de abuelos, el de anos que pueden
compartir con los nietos y el de estudios sobre envejeci-
miento activo', relaciones intergeneracionales, definicion
del rol de abuelo e importancia de los vinculos que se esta-
blecen entre abuelos y nietos para el desarrollo personal y
social de ambos'®.

Hay algunos resultados sobre los distintos roles segln las
edades, género y linea familiar. De estas investigaciones
pueden extraerse conclusiones sobre los estilos de abuelo,
los factores que afectan a esos estilos, como la edad o el
género'®, y la importancia de la relacién abuelos-nietos''°.
Los hallazgos parecen indicar que los abuelos mas jovenes
tienden a ser mas activos y comprometidos y los mayores,
mas distantes. Las abuelas suelen ser mas activas y a estar
mas involucradas con sus nietos desde el punto de vista
emocional. En actividades compartidas, destacan la socia-
bilidad, el compaiierismo, la ayuda doméstica, el ocio o la
ayuda exterior relativa por ejemplo a actividades con impli-
caciones laborales.

También hay investigaciones sobre la relacion desde la
perspectiva de los nietos adolescentes cuando es el abuelo
el que sufre la enfermedad neurodegenerativa. Las manifes-
taciones de la enfermedad parecen afectar a la relacion con
los abuelos, observandose un descenso tanto en las relacio-
nes mas superficiales como en las mas emocionales'’. Segun
estos estudios, los abuelos mayores tienen un rol mas con-
ciliador. Los nietos ven a sus abuelos mas distantes que las
nietas. Los abuelos proporcionan mas informacioén sobre el
pasado familiar y las abuelas ejercen mas la funcion de cui-
dadoras. Los abuelos y abuelas de la linea paterna se ven
mas distantes que los de la linea materna.

Las relaciones vitales y significativas cercanas entre
abuelos y nietos durante la infancia del nifo contindan con-
solidandose a lo largo de la vida y producen beneficios a
ambos'®. Aunque existen estudios sobre la relacion de los
nietos con abuelos afectados por una enfermedad neurode-
generativa, no se encuentran investigaciones cuando es el
nieto quien padece o esta en riesgo de padecer la enferme-
dad.

También hay investigaciones sobre el modo en que afec-
tan otras enfermedades neurodegenerativas en la dinamica
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familiar con otros miembros de la familia'®'?, pero la rela-
cion entre abuelos y nietos no ha sido tratada como objeto
de estudio en la EH.

Esta investigacion se dirige a adquirir mayor entendi-
miento emocional de como la presencia de la EH afecta al
funcionamiento de la familia a la luz de la terapia familiar
sistémica (TFS) durante la Ultima etapa del ciclo vital fami-
liar (CVF), la de los abuelos; de este modo, la investigacion
persigue dos objetivos: 1) Obtener una comprension en pro-
fundidad del proceso emocional de afrontar estar en riesgo
de tener EH o ser sintomatico de la enfermedad, y su efecto
en la relacion entre abuelos y nietos; y 2) Explorar en los
abuelos el impacto del riesgo o del diagnostico de EH de los
nietos.

Desarrollo del tema

Se emplea una metodologia cualitativa de estudio de
casos'~%'. Con este método se pretende estudiar, analizar
y comprender la realidad particular del fendomeno segin
los propositos. Lo que caracteriza el estudio de caso es el
analisis de la complejidad de un caso Unico para conseguir
entender sus caracteristicas y funcionamiento en deter-
minadas circunstancias?®. Se utilizd la perspectiva EMIC,
que examina comportamientos o creencias en términos
significativos para los sujetos, para interpretar los signifi-
cados intrinsecos para los participantes de la vivencia de
la EH desde su vision?'. La ventaja fundamental del estu-
dio de caso cualitativo para la investigacion en salud es que
puede abordar la complejidad de las situaciones de aten-
cion médica, social y familiar. EL trabajo se apoya en la TFS.
Entre los postulados de la TFS hay uno que cobra especial
importancia en el tema que nos ocupa, Yy es el que esta fuer-
temente unido a la nocion de CVF, una vision que observa la
progresion de la familia a lo largo de la vida dividida en
etapas diferentes.

Los problemas surgen cuando la transicion entre las eta-
pas no se produce como deberia; por ejemplo, la aparicion
de la EH, tanto por la realizacion de un analisis genético
como por la manifestacion de sus sintomas, es un cambio
que perturba el CVF normal. Algunos trabajos sugieren estu-
diar el impacto en los abuelos cuando sus hijos mayores son
diagnosticados, ya que este caso presenta un ejemplo de una
completa vuelta atras en el CVF. Ademas, podria resultar Gtil
para desviar el foco de atencion del analisis predictivo y exa-
minar mas el impacto de la enfermedad en otros miembros
de la familia aparte del cényuge??.

En esta investigacion se siguieron
pasos’>24:

1. Seleccion y definicion del caso. Puede venir determi-
nado por la oportunidad para aprender y se vera facilitada en
la medida que: se tenga facil acceso al caso; exista una alta
probabilidad de que se dé una mezcla de procesos y progra-
mas, personas, interacciones y/o estructuras relacionadas
con las cuestiones de investigacion; se pueda establecer
buena relacion con los informantes; el investigador pueda
desarrollar su papel durante el tiempo necesario, y se ase-
gure la calidad y credibilidad del estudio?.

Se emplea un diseno de estudio de casos para obtener
una vision solida de las experiencias de los abuelos y nie-
tos de lo que es vivir con la EH. Esto esta en linea con el

los siguientes

enfoque de estudio de caso colectivo? que incorpora casos
«instrumentales» que se utilizan para proporcionar informa-
cion sobre las personas afectadas por la EH?.

La definicion del «caso» es un elemento clave del
enfoque?’?*?7, Hay debate sobre si los casos deberian estu-
diarse en situaciones naturales o si el investigador debe
intervenir para crear el caso ideal?”’. Esta investigacion se
centra en un estudio de casos de situaciones naturales; se
identifica como integrado?', utilizando una unidad (la per-
sona con EH) y varias subunidades (nietos) para formar un
caso. Para determinar el numero de casos hay que consi-
derar estos factores: capacidad operativa de recoleccion
y analisis; entendimiento del fenomeno, y naturaleza del
fenémeno de analisis'®?'. En estudios cualitativos como el
estudio de casos se recomiendan muestras de 6 a 10 unida-
des; y si son en profundidad, de 3 a 5. Asi, los abuelos y nietos
participantes en este trabajo son miembros pertenecientes
a 6 familias afectadas por EH, identificados por la Asocia-
cion de Corea de Huntington de Castilla y Leon (sede en
Burgos) y considerados «adecuados» para el estudio, consti-
tuyendo 6 casos. Participaron 5 abuelas, 2 abuelos, 4 nietas
y 3 nietos. En relacion con los criterios que perfilan a los par-
ticipantes, pueden brindar su experiencia en relacion con el
subsistema tanto por su edad como por su condicion men-
tal. Se solicito su consentimiento informado. Se identifico a
cada participante con una letra (A o N) y un nimero.

2. Elaboracién de una lista de preguntas: ;Como impacta
el conocimiento de la existencia de la EH en la familia en
las relaciones entre abuelos y nietos? ;Como afecta la EH a
los abuelos en la dinamica familiar? ;Como influye la posi-
bilidad o la certeza de padecer EH en el rol del abuelo? ;Se
producen cambios emocionales y/o comportamentales apre-
ciables que puedan influir en la relacion abuelo-nieto ante
la posibilidad o la certeza de padecer EH?

3. Localizacién de las fuentes de datos. Se disehan 2
entrevistas semiestructuradas (con 15 preguntas la de los
abuelos y 12 la de los nietos) para conocer el impacto en
la relacion abuelos-nietos ante la posibilidad o el hecho de
padecer la EH. Se garantiza la proteccion de datos, respe-
tando el anonimato y la identidad tanto de los participantes
como de personas que hayan podido ser mencionadas, asi
como de los datos extraidos, su uso y acceso. Cada entre-
vistado es grabado en solitario en la propia Asociacion, en
el Centro de Referencia Estatal de Atencion a Personas con
Enfermedades Raras y sus Familias de Burgos (CREER) o en
sus domicilios.

Se construye el genograma de cada familia utilizando
GenoPro, un programa que permite plasmar con simbolos el
diagrama de parentesco antropologico, las relaciones socia-
les y emocionales y los antecedentes médicos familiares.

4. Andlisis e interpretacion. El analisis de datos pasa por
la transcripcion y gestion de los datos recogidos, un anali-
sis de contenido tematico, narrativo, y de la conversacion
y el discurso?. Se realiza un andlisis de contenido y grama-
tical de las entrevistas transcritas, lo que implica ordenar
el material para un estudio global mas objetivo. Para cla-
sificar y ordenar la informacion, se utiliza el programa de
analisis Weft QDA. Se identifican las categorias a analizar,
segmentando el contenido en elementos mas simples, que
sean mas significativos y relevantes para la investigacion'®.
Asi, las categorias abiertas y las subcategorias surgidas se
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plasman en un esquema organizativo con los elementos coin-
cidentes de la informacion ofrecida por los entrevistados,
reagrupando y relacionando las categorias con las subcate-
gorias.

Se establecen 5 categorias para el grupo de los abuelos y
5 para el de los nietos.

Categorias y subcategorias del grupo de abuelos:

A. Aspectos mas destacables en los nietos: valoracion de
cualidades y defectos.

B. Preferencia por algln nieto: reflexion sobre las predilec-
ciones.

C. Existencia de EH en la familia: valoracion de como afecta
la EH en la dinamica familiar (forma de enterarse y cons-
ciencia de lo que implica; forma de tratar a los nietos;
sentimientos ante la posibilidad de que el nieto tenga o
pueda desarrollar EH).

D. Relacion afectiva entre abuelos y nietos: analisis del vin-
culo afectivo y nivel de satisfaccion (cercania o distancia
emocional; actividades que realizan o realizaban juntos).

E. Actitud de responsabilidad ante la transmision de la
enfermedad: valoracion de las exigencias que implica.

Categorias y subcategorias del grupo de nietos:

A. Aspectos mas destacables en los abuelos: valoracion de
cualidades y defectos.

B. Relacion con los abuelos: reflexion y descripcion sobre el
tipo de relacion a raiz de la enfermedad (relacion actual
y posibles cambios en la relacion en los ultimos afos;
cambios en la forma de tratar al abuelo; cambios per-
cibidos por el nieto en la conducta del abuelo hacia él;
consciencia y preocupacion del abuelo por la EH).

C. Ayuda relacionada con la EH: apoyo para el afronta-
miento de la enfermedad.

D. Relacion afectiva entre abuelos y nietos: analisis del vin-
culo afectivo y nivel de satisfaccion.

E. Reacciones ante la posibilidad de tener EH: valoracion
de lo que implica.

Resultados a partir de las entrevistas de los abuelos:

a) A los abuelos les gusta que sus nietos sean carinosos,
buenos, inteligentes y estudiosos.

b) En cuanto a los afectos, aunque con tendencia a querer a
todos por igual, se reparte entre quienes no manifiestan
preferencias a quienes si las tienen.

c) Respecto a la presencia de la EH en la familia, la forma
de enterarse fue observando en los afectados comporta-
mientos extranos.

d) Los sentimientos que manifiestan los abuelos ante la posi-
bilidad de que su nieto tenga o pueda desarrollar la EH
son de tristeza, preocupacion y disgusto, pero disimula-
dos. En la mayoria de las familias se desvela distancia
emocional entre abuelos y nietos, y ausencia de activi-
dades que realizan o realizaban juntos.

e) Los abuelos no responsabilizan a sus hijos/nueras de
haber tenido descendencia y transmitir esta enferme-
dad familiar. Sin embargo, en 2 casos se desvela que, de
haber sabido de la enfermedad, no hubieran tenido hijos.

Resultados a partir de las entrevistas a los nietos:

a) A los nietos les gusta que sus abuelos sean genero-
sos, fuertes, buenos y carinosos. Sin embargo, echan de
menos una mayor comunicacion, mas tiempo juntos y
mas muestras de afecto.

b) Larelacion actual con respecto a los ultimos afios mejord
en 2 de las familias, en otra familia se mantiene distante
y en otra, empeoro. Algunos cambios estan en la forma de
tratar al abuelo, y otros en la conducta del abuelo hacia
el nieto al no ser conscientes en apariencia de lo que
supone la EH, o no demostrar claramente preocupacion.

¢) La blsqueda de ayuda material, psicoldgica, afectiva o
informacion relacionada con la EH se realiza en la Asocia-
cion de Corea de Huntington de Castilla y Leon (Burgos),
en el entorno familiar o en Internet, si bien algunos no
buscan informacion. La mayoria cuenta con el apoyo o
respaldo emocional de la familia o pareja, aunque un
nieto manifiesta no sentirlo.

d) Unos nietos manifiestan distancia emocional o relaciones
frias o convencionales y otros se sienten mas proximos a
sus abuelos con los que realizan actividades.

e) Las reacciones ante la posibilidad de tener EH son
variadas, van desde no afectar y no pensar, hasta ser
consciente y aprovechar el tiempo.

Conclusiones mas relevantes

Las conclusiones de los estudios de casos no son generali-
zables estadisticamente'®, sino que sirven para comprender
la interaccion entre las distintas partes de un sistema y sus
caracteristicas, de manera que el analisis puede ser aplicado
de forma genérica.

En este trabajo se parte de algunos considerandos pre-
vios, como que la EH produce dificultades relacionales en
el subsistema abuelos-nietos, manifestadas en un distancia-
miento emocional, cambios en las actividades conjuntas por
exceso o disminucion, sobreproteccion mutua y evitacion
por parte de abuelos y nietos de hablar de la enfermedad.

Al tratarse de una tematica poco frecuente, tiene el
inconveniente de no poder establecer comparaciones con
otras investigaciones. A pesar de ello, los resultados de este
trabajo son consistentes con los de otros estudios ya que se
trata de una enfermedad que produce alteraciones emocio-
nales y estructurales en la vida familiar'® 8,

A priori no parece que el conocimiento de la existencia de
la EH en las familias afectadas influya en las relaciones entre
abuelos y nietos, ni que afecte a los abuelos en la dinamica
familiar, pues estos no muestran implicacion ante la enfer-
medad y evitan afrontarla directamente con los nietos. No
obstante, los resultados de las entrevistas desvelan distan-
ciamiento emocional, aunque en 2 de los casos estudiados ya
existia distanciamiento y dificultades de comunicacion antes
de aparecer la enfermedad. Los resultados revelan evitacion
de conversacion abierta sobre la EH tanto en abuelos como
en nietos, es decir, dificultades en la comunicacion debido
a un tema «incomodo» de afrontar y por la sobreproteccion
mutua latente para evitar sufrimientos anadidos, culpa y
arrepentimiento, y replanteamiento de la descendencia en
algunos casos.
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Los resultados guardan sintonia con algunas de las conclu-
siones de estudios consultados'*~"® en relacion con la edad,
ya que en este trabajo también se descubre como los abuelos
mas mayores se muestran mas conciliadores, y las abuelas
tienden a asumir, mas que los abuelos, tareas de cuidados y
labores del hogar.

El conocimiento de la existencia de la EH influye en las
relaciones entre abuelos y nietos en la medida en que se pro-
ducen cambios emocionales y comportamentales tales como
evitacion, negacion, culpa o tristeza inhibida. Esta escasa
funcionalidad familiar de los abuelos y nietos de las familias
con EH requiere acciones de promocion de la salud a través
de oportunidades en el desarrollo individual y subsistema de
abuelos-nietos.

La familia debe ser ayudada a superar el impacto de la
EH con estrategias de afrontamiento que promuevan con-
versaciones abiertas sobre el tema y que pongan de relieve
las preocupaciones reprimidas aminorando asi el bloqueo
emocional. En este sentido, el médico de familia es pieza
clave en esta relacion de ayuda por cuanto la familia suele
reconocerlo como un profesional estable, lo cual eleva la
confianza y por tanto acepta y colabora en brindar la infor-
macion de la vida familiar al atribuirle cierta potestad para
hacer intervenciones en favor de la salud familiar.

El paciente con EH suele acudir a consulta de atencion
primaria en principio por una clinica multisistémica, que
precisara de técnicas diagndsticas de las que el médico
de familia no dispone. Sin embargo, puede valorar en su
consulta las pistas que lleven a un diagnostico mas rapido,
precisamente por el conocimiento de la red familiar, en oca-
siones de la familia extensa o de la familia de origen, los
abuelos. Tras la fase del diagnéstico, el médico de fami-
lia recoge el testigo de la atencion a estos pacientes y sus
familias que tienen unas necesidades especiales, lo que se
prolongara durante las fases media y final de la EH. Estos
pacientes no se van a curar, pero pueden llegar a tener buena
calidad de vida durante afos a través de la promocion del
acercamiento de los miembros de las familias mas distantes,
el aumento del apoyo familiar, la mejora de la calidad de las
relaciones, el seguimiento y el consejo adicional del médico
de familia sobre dieta® y sobre como manejar las dificulta-
des para tragar o problemas gastrointestinales que puedan
surgir, como la incontinencia, también la recomendacion de
realizacion de determinadas actividades, la organizacion de
rutinas, la administracion de determinados farmacos?® o la
derivacion a asociaciones que las familias desconocen.

Cabe resaltar entre las limitaciones de esta investigacion
la falta de estudios sobre la relacion entre abuelos y nietos
afectados por esta enfermedad neurodegenerativa. Por otro
lado, se trata de una enfermedad minoritaria, lo que signi-
fica que no haya tantos casos, y menos aln si se considera
solo el subsistema abuelos-nietos. También afecta a la inves-
tigacion el ciclo evolutivo en que se encuentran las personas
susceptibles de ser entrevistadas. Los abuelos pueden haber
fallecido por la edad o por la enfermedad, y los que estan
afectados pueden tener nietos muy pequenos, que no son en
este caso Utiles como informantes. El grado de afectacion de
la EH es otro condicionante, puesto que, si este es elevado,
no estaran en condiciones para poder hacer la entrevista.

Seria interesante considerar la perspectiva del vinculo
entre abuelos-nietos desde el punto de vista de otros miem-
bros de la familia.
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