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ABSTRACT
The aim of this article is to analyze the possible existence of overprotection, its social
impact, and its effects on the quality of life of people with Wolfram syndrome. The research
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method is mix: quantitative and qualitative. The quantitative study is based on a correlational-
descriptive observational design. The sample consisted of 31 patients aged between 15 and 46
years, diagnosed with Wolfram syndrome in Spain. The quality of life of the patients was analyzed
through a questionnaire and the social behaviors of overprotection through a structured ad-hoc
interview. On the other hand, a qualitative questionnaire on risk perception and social uncertainty
was made. The social uncertainty to which families are subjected leads them to sometimes take
overprotective behaviors. However, our results show that this happens more in the group of
patients without partners, as well as in the scale absence of overload and free time. The group of
people with a partner has greater social support, less overprotection, greater
physical/psychological well-being, absence of work overload/leisure time and overall quality of
life.

Keywords: Wolfram syndrome; social impact; overprotection; social risk; uncertainty; quality of
life.

RESUMEN

El objetivo de este articulo es analizar la posible existencia de sobreproteccién y analizar
su impacto social y sus efectos en la calidad de vida de personas con Sindrome de Wolfram. La
metodologia de investigacién es mixta: cuantitativa y cualitativa. El estudio cuantitativo se basa
en un disefio observacional correlacional-descriptivo. En él, la muestra estuvo compuesta por 31
pacientes espafioles con Sindrome de Wolfram con edades comprendidas entre los 15 y 46 afios.
Se analizé la calidad de vida de los pacientes por medio de un cuestionario y las conductas sociales
de sobreproteccion por medio de una entrevista estructurada ad-hoc. Por otro lado, se realiz6 un
cuestionario cualitativo sobre la percepcion del riesgo y la incertidumbre social. La incertidumbre
social a la que se ven sometidas las familias les conduce a tomar, en ocasiones, comportamientos
de sobreproteccién. Nuestros resultados muestran que esto sucede mas en el grupo de pacientes
sin pareja, asimismo en la escala de ausencia también se produce una sobrecarga y tiempo libre.
El grupo de personas con pareja presentan un mayor apoyo social, menor sobreproteccion, mayor
bienestar fisico/psiquico, ausencia de sobrecarga laboral/tiempo libre y calidad de vida global.
Palabras clave: Sindrome de Wolfram; impacto social; sobreproteccion; riesgo social;
incertidumbre; calidad de vida.

RESUMO

O objetivo deste artigo é analisar a possivel existéncia de superprotecdo e analisar seu
impacto social e seus efeitos na qualidade de vida de pessoas com Sindrome de Wolfram. O
método de pesquisa é quantitativo e qualitativo. O estudo quantitativo é baseado em um desenho
observacional descritivo-correlacional. A amostra foi composta por 31 pacientes espanh6is com
Sindrome de Wolfram com idades entre 15 e 46 anos. A qualidade de vida dos pacientes foi
analisada por meio de questionario e os comportamentos sociais superprotetores por meio de
entrevista estruturada ad hoc. Por outro lado, foi realizado um questionario qualitativo sobre a
percepcao de risco e incerteza social. A incerteza social a que estdo submetidas as familias leva-
as a assumir, por vezes, comportamentos superprotetores. Nossos resultados mostram que isso
acontece mais no grupo de pacientes sem companheiro, da mesma forma que na escala de
auséncia também ocorre sobrecarga e tempo livre. O grupo de pessoas com companheiro
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apresenta maior suporte social, menor superprotecdo, maior bem-estar fisico / mental, auséncia
de sobrecarga de trabalho / tempo livre e qualidade de vida geral.

Palavras-chave: sindrome de Wolfram; impacto social; superprotecdo; risco social; incerteza;
qualidade de vida.

INTRODUCCION

Zygmunt Bauman (2004) desarroll6 la metafora de la liquidez para explicar la
realidad social actual. En ella se muestran las inestabilidades sociales con las que la
sociedad y las personas tienen que convivir y gestionar. Autores como Roche (2009) han
intentado acotar mas la idea de Bauman hablando de la evanescencia social. Autores
como (Eckersley, 2015; Twenge y Kasser, 2013) muestran que factores culturales tales
como el materialismo propio de las sociedades actuales incrementan los procesos de
inestabilidad social al tiempo que disminuyen la prosocialidad, los comportamiento
cooperativos e incluso la felicidad. Bederian-Gardner et al. (2018) muestran que la
inestabilidad social tiene efectos en los procesos psicosociales de evitacion del apego, en
la ansiedad de apego, en procesos de depresion y ansiedad, asi como en sintomas
semejantes al estrés postraumatico. Parece plausible, entonces, que se esté aumentando la
percepcion colectiva de que el riesgo vivido es excesivamente alto e incluso frustrante.
De ser asi, estos estados de frustracion pueden generar, a su vez, un incremento de la
sobreproteccidn en el cuidado familiar (Schepers et al., 2018). De hecho, una percepcion
del riesgo también genera procesos de sobreproteccion (Shibata et al. 2016).

En este contexto de incertidumbre los estudios sobre las reacciones generadas a
dicho fendmeno social son necesarios. Uno de ellos es, precisamente, la sobreproteccion.
El cual esta relacionado con la distancia emocional (Hemm et al., 2018) y con el riesgo
percibido. Algunos autores hacen referencia a este concepto para mostrar la excesiva
preocupacion de los progenitores hacia las necesidades del hijo, respondiendo a todas sin
dejar que los hijos pueda satisfacerlas por si mismo (Grau, 2013). Debido a las
consecuencias sociales que esta genera, consideramos con Hemm et al. (2018) que seria
mas adecuado afirmar que la sobreproteccion esta interrelacionada con la distancia
socioemocional. De tal manera que las personas o las familias que desarrollan fenémenos
de sobreproteccion reducen la distancia socioemocional entre ellos y las personas
afectadas por tal sobreproteccion. Para conocer este fendmeno, hemos optado por
analizarlo en el contexto del sindrome de Wolfram.
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El sindrome de Wolfram es una enfermedad compleja que genera diversas
incertidumbres en las personas afectadas y en sus familias y es plausible que exista
sobreproteccion en las familias. Se hace necesario abordar estos procesos de adaptacion
a la enfermedad equilibrando sus tensiones internas con los posibles efectos externos. En
este sentido, Krabbenborg et al. (2016) afirma que para reducir los efectos psicosociales
del resultado de un test diagnostico, conviene que las personas afectadas conozcan la
realidad pre y post-test en otras familias. Ello implica, como veremos en detalle
posteriormente, la posibilidad de interpretar el proceso producido por la patologia,
insertandolo en parte de la estructura del sistema social y evitando, en lo posible,
cualquier proceso de exclusion. Conviene matizar que los procesos de sobreproteccion
son, en definitiva, un mecanismo de autoexclusion familiar.

Investigaciones realizadas sobre diversas enfermedades crénicas (Myers et al.,
2014), han encontrado que esta alteracion en el ritmo de vida del paciente puede implicar
dificultades en su auto-concepto, aislamiento social, madurez prematura, pérdida de
concentracion e irritabilidad, depresion y ansiedad. Dichas consecuencias podrian verse
empeoradas por las estrategias de afrontamiento de los padres/cuidadores tales como
evitar que las personas a su cuidado/hijos hagan las tareas cotidianas o incurrir en
conductas de excesivo control y protecciéon (Epstein y Sanders, 2002; Schiffrin, et al.
2013) lo que podria llegar a afectar a la calidad de vida de todo el nacleo familiar. Por el
contrario existen investigaciones que consideran la sobreproteccién como un concepto
positivo. Esta concepcion positiva de la sobreproteccion proviene de la consideracion
social del mismo. En este sentido se ha expuesto que un aumento del apoyo social
favoreceria el ajuste psicolégico y un mejor ajuste a la enfermedad, especialmente en
enfermedad cronica (Mathur-Marchesani, 1998). Por esta razon cabria la posibilidad de
pensar que la sobreproteccion social podria ser beneficiosa. Ahora bien, Zniva et al.,
(2017) han comprobado que la sobreproteccion social incrementa la reactividad al estres,
poniendo en cuestion los hallazgos anteriores.

A dia de hoy no se han investigado las consecuencias de la sobreproteccion de los
padres o los estilos de apego ansioso e inseguro en los hijos con este sindrome. En base a
estas carencias es dificil discernir entre la sobreproteccion por motivo de la enfermedad
y la proteccion entendida en el rango de la construccion social de la normalidad que

pueden ejercer los progenitores a sus descendientes. Hemos optado por el Sindrome de
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Wolfram al considerar que éste puede operar como modelo de estudio de las entidades
patolégicas neurodegenerativas de baja prevalencia. La presente investigacion tiene como
objetivo analizar si existen conductas de sobreproteccion en los pacientes con SW,

estudiar las posibles causas de tal proceso social y evaluar su posible relacion con la

calidad de vida de estas personas.
El sindrome de Wolfram

El sindrome de Wolfram (SW) es una entidad patolégica compleja,
neurodegenerativa, progresiva, de transmision genética autosémica recesiva (cromosoma
4p) y, excepcionalmente, de herencia esporadica. En Estados Unidos se estima que su
prevalencia es de 1/100.000 personas, mientras que en el Reino Unido es 1/770.000 con
una frecuencia de portadores de 1/354 (Barrett, Bundey & Macleod, 1995). En Espaiia
estos datos todavia no se conocen con certeza pero se estima que puede ascender a
1/1.000.000 de personas (Esteban et al. 2018; Coca et al., 2019).

El SW también se conoce por el acronimo DIDMOAD, que corresponde a las
iniciales en inglés de las entidades clinicas principales que asocia: diabetes insipida (DI),
diabetes mellitus (DM), atrofia dptica (OA) y sordera neurosensorial (D). Con frecuencia
las alteraciones principales se suman otras del tracto urinario, del sistema nervioso
central, manifestaciones psicoldgicas y también la atrofia gonadal (Pickett et al. 2012).
La DM infanto-juvenil insulinodependiente y la atrofia ptica se asocian en el 100% de
los casos de herencia autosdmica. Por ello, ambos son criterio clinico de diagnéstico
(Barrett et al., 1995; Esteban y Gomez 2006). Sin embargo, en algunos tipos de
mutaciones del gen WTS1 aparece la DM asociada a pérdida auditiva y mas tarde la atrofia
Optica. Ahora bien, en lo que respecta a los aspectos socio-biomédicos destaca el caracter
degenerativo y progresivo de este sindrome, ello implica una graves consecuencias
fisicas, psicoldgicas y sociales tanto en los pacientes como en el entorno familiar. De
hecho, entidades clinicas degenerativas como esta u otras, generan paulatinamente una
reduccidn de la vida social de las familias y los afectados (Dizy et al., 2010). En el caso
del SW, el fallecimiento de las personas afectadas suele producirse alrededor de los 30 0
40 anos de vida (Marshall et al. 2013), estando la media de edad de la muerte en los 30
afios (Urano, 2016). Este aspecto, como veremos mas adelante, termina siendo un

condicionante del comportamiento social de las familias. En este contexto de una presion
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externa muy fuerte generada por la propia entidad patoldgica, unida a la carencia de un
tratamiento que revierta los efectos de este sindrome de base etiopatogénica genética, los
participantes en esta investigacion nos hemos planteado las siguientes hipotesis:

Hi: En un contexto biomédico donde el futuro de los pacientes es altamente

limitado, los niveles de percepcion de incertidumbre social son altos.

H2: En un fuerte contexto de incertidumbre las familias tenderan a desarrollar

fendmenos sociales de sobreproteccion.

En lo relativo a la sobreproteccidn no ha sido planteada una hipdtesis concreta, ya
que el analisis documental previo parece ser contradictorio. No obstante, la idea
preliminar de los investigadores del presente articulo es que la sobreproteccion tiene un

efecto negativo en los pacientes.

METODOLOGIA

La investigacion se plante6 como un estudio mixto: cualitativo y cuantitativo. En
primer lugar se desarroll6 el estudio cuantitativo para, posteriormente, tener una mayor
comprension del fendmeno social gracias a un enfoque cualitativo. Por ello, el anélisis
cualitativo estd asentado en un paradigma interpretativo-comprensivo de la realidad
analizada.

Analisis cuantitativo:

Para la evaluacion de la variable Calidad de Vida se utilizo el Cuestionario de
Calidad de Vida (Ruiz y Baca, 1993) que la mide en funcion de cuatro variables
especificas de gran interés para los objetivos de esta investigacion: apoyo social,
satisfaccion general, bienestar fisico/psicologico y ausencia de sobrecarga
laboral/tiempo libre. Finalmente también se generd un indice de calidad de vida general
utilizando para ello un sumatorio de los datos globales del cuestionario. El cuestionario
completo se compone de un total de 39 items, cada uno de ellos valorados con una escala
Likert de cinco puntos: Nada (1), Poco (2), Algo (3), Bastante (4) y Mucho (5). El
cuestionario posee una version en lenguaje adaptado para nifios por los autores. Este
cuestionario presenta un alfa de Cronbach de 0,94 cuyos valores oscilaron entre 0,82 y
0,91 segun las distintas subescalas. Una puntacién alta en el cuestionario indica una alta

calidad de vida percibida.
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La segunda variable cuantitativa fue el indice de sobreproteccion. Para su
determinacion se utilizd una entrevista estructurada disefiada especificamente para
pacientes con Sindrome de Wolfram (Esteban, 2015). A partir de esta entrevista
estructurada, un panel de 4 expertos extrajo un total de 18 preguntas escogidas por
acuerdo pleno (Tabla 1) que permitian evaluar conductas de sobreproteccién en los
pacientes. La informacion obtenida a través de dichas preguntas se categorizé como
indicador de existencia de sobreproteccion (puntuadndose en este caso como 1) o
indicador de no existencia de sobreproteccion (puntuandose como 0). De esta forma la

puntuacion maxima obtenida denominada como indice de Sobreproteccion seria de 18.

El enfoque cuantitativo desarrollado fue disefiado como un estudio observacional
correlacional-descriptivo y fue llevado a cabo desde el afio 1999 al 2014 de forma
presencial en pacientes diagnosticados con Sindrome de Wolfram en Espafia. Una vez
obtenidos los datos de las dos variables (calidad de vida e indice de sobreproteccién) se
realizd un analisis estadistico descriptivo de todas las variables con el software SPSS
version 23.0. Se calcularon medias, valores maximos, minimos y desviacion estandar de
la calidad de vida y del indice de sobreproteccion. Para conocer la relacion entre la
variable independiente indice de sobreproteccidon (IS) con las variables dependientes
apoyo social, satisfaccion general, bienestar fisico/psicolégico y ausencia de sobrecarga
laboral/tiempo libre se analizo el coeficiente de correlacion de Pearson entre ellas. Para
determinar cdmo se comportan ciertas variables en funcion del valor de otras, se
calcularon ecuaciones de regresion lineal. En todos los casos se acordd un nivel de
confianza del 95%.

Analisis cualitativo

Para incrementar el nivel de comprension social del fendmeno estudiado
cuantitativamente, se solicitd a los miembros de la Asociacion espafiola para la
investigacion y ayuda del Sindrome de Wolfram (AEIASW) que rellenasen un
cuestionario cualitativo online. De todos los miembros de la Asociacion, respondieron 17
padres/madres de pacientes (9 varones y 8 mujeres) y lo rellenaron a través de un
documento elaborado ad hoc para el estudio. En €l se les pregunto, en qué aspecto habia
cambiado su vida desde que convivian con este sindrome y, en segundo lugar, si percibian
que vivian esta enfermedad con algdn tipo de incertidumbre instandoles a que aclarasen

su respuesta todo lo que fuese posible.
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Tabla 1. Guia de preguntas utilizadas para obtener el indice de Sobreproteccion

14

10.

11.

12.
13.

15.

16.
17.
18.

Guia de preguntas

¢Estudias? (secundaria, instituto o universidad)

¢ Tus profesores conocen/conocian que padeces el sindrome de
Wolfram?

¢En tu trabajo tus superiores saben que tienes el sindrome de
Wolfram?

¢ Te causa problemas seguir el tratamiento fuera de casa?

¢ Crees que tus padres/cuidadores te protegen demasiado debido
a tu enfermedad?

¢Hacen tus padres/cuidadores tareas de tu tratamiento que por tu
edad y condiciones, podrias hacer sin su ayuda? (Preparar las
medicinas, inyectarte la insulina...)

¢ Tus hermanos conocen igual que ti o tus padres/cuidadores la
enfermedad y el tratamiento que tienes que seguir?

¢Recibes algun trato especial respecto a tus hermanos (por
ejemplo, no realizar tareas de casa) por tu enfermedad?
(contestar sdlo si tus hermanos no estan afectados)

¢El resto de tu familia conoce en que consiste el sindrome de
Wolfram?

¢En la familia cuando se habla de la enfermedad se crea tension
entre padres e hijos?

¢ Te cuesta relacionarte con otras personas por temor a que se
den cuenta que padeces la enfermedad?

¢ Tienes necesidad de vivir con otros?

¢Necesitas viajar en compafiia?

. ¢ Tienes necesidad de ayuda en el manejo del dinero?

¢ Tiene posibilidad de hablar con alguien de sus problemas
personales y familiares?

¢Recibe invitaciones para distraerse y salir con otras personas?
¢Se siente solo?

¢Informaron ustedes a sus familiares que se trata de una
enfermedad genética?

Indicadores de
sobreproteccion

No

Todos, alguno

No

Si

Si

Si

No

Si

No

Si

Si

Si
Si
Si
No

No
Si

Més de un afio desde
el diagnéstico o no
ha informado

Indicadores de NO
sobreproteccion

Si

Ninguno

Si

No
No

No

Si

No

Si

No

No

No
No
No
Si

Si
No

Menos de un mes,
de uno a tres meses,
de tres a seis meses,
de seis meses a un
afio desde el
diagnéstico

Fuente: Elaboracion propia.
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La intencion de estas sencillas preguntas era la de complementar la informacion
cuantitativa previa sin que los informantes pudieran estar advertidos del objetivo ultimo
del trabajo: la sobreproteccion. De esta manera se busca obtener informacion indirecta de
contraste y evitar asi el condicionamiento de las respuestas. Las respuestas fueron
categorizadas para una mayor comprension y el andlisis cualitativo empleado fue de corte

socio-hermenéutico.

RESULTADOS

La muestra cuantitativa estuvo compuesta por 31 pacientes (65% hombres y 35 %
mujeres) con edades comprendidas entre los 15 y 46 aflos (M=24; D.E=7) obtenida
mediante muestreo no probabilistico por conveniencia Esta muestra se estima
representativa de la poblacién espafiola debido a la baja prevalencia de la patologia. En
cuanto a las caracteristicas sociodemograficas de los pacientes, la edad media de
diagnostico fue a los 16 afios de edad. (D.E: 8,4), con un grado de discapacidad cuya
media fue de 77% (D.E: 19,7). El porcentaje de pacientes con familiares diagnosticados
con Wolfram fue de 51,4% en los hombres y en las mujeres de 48,6%. Asi mismo, solo
el 11,4% de los hombres tenian una relacion de pareja mientras que en las mujeres el
porcentaje fue de 88,5%.

En la tabla 2 se muestran algunos estadisticos descriptivos de los participantes de
este estudio. Se ha dividido la muestra en personas con pareja y sin pareja con el fin de
que la puntuacién total de la escala de apoyo social y la puntuacién de calidad de vida
global no se viesen afectadas de forma negativa. Ello es debido a que las personas sin
pareja han contestado menos items y, por ende, obtendrian una menor puntuacion en
dichas escalas, lo que no reflejaria la realidad del paciente en estos aspectos. En cuanto
al indice de sobreproteccion se encontraron mayores puntajes en el grupo de personas sin
pareja, asi mismo, este grupo también mostré mayores puntajes en ausencia de sobrecarga
laboral/tiempo libre. En el grupo de personas con pareja, los mayores puntajes se
encontraron en las escalas de apoyo social, satisfaccion general, bienestar fisico/psiquico

y calidad de vida global.
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Tabla 2. Estadisticos descriptivos de mayor relevancia, comparando el grupo de

personas con y sin pareja.

N Minimo Maximo Media DeS\{laC|on
Estandar

indice de Sobreproteccion
(15)
con pareja 4 0 11 6 4,6
sin pareja 27 1 14 8 3,3
Apoyo social
con pareja 4 3 61 41 25,8
sin pareja 27 13 43 32 7,7
Satisfaccion General
con pareja 4 44 51 47 3,6
sin pareja 27 22 611 44 11,2
Bienestar fisico/psiquico
con pareja 4 22 28 26 2,6
sin pareja 27 9 35 23 6,9
Ausencia de sobrecarga
laboral/tiempo libre
con pareja 4 15 22 18 3,6
sin pareja 27 10 29 21 59
Calidad de vida global
con pareja 4 138 150 144 6
sin pareja 27 73 167 120 26.1

Fuente: Elaboracion propia

Se realizaron correlaciones entre el indice de sobreproteccion y las escalas del

cuestionario de calidad de vida, en personas con y sin pareja. En el grupo de personas sin

pareja se encontro una correlacion fuerte y positiva entre el indice de sobreproteccion y

la variable de apoyo social (r=0,000; p<0,05), la de bienestar fisico y psiquico (r=0,000;

p<0,05), la de ausencia de sobrecarga laboral/tiempo libre (r=0,010; p<0,05) y el indice

de calidad de vida global (r=0,000; p<0.05). En cambio, no se encontraron correlaciones

significativas en el grupo de personas con pareja.
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Tabla 3. Resultados de serie de analisis de regresion lineal tomando como predictor al 1.S

Modelo A:  Modelo B: Modelo C:  Modelo D: Modelo E:
Apoyo Satisfaccion Bienestar Ausenciade  Calidad de
social sobrecarga vida
Variable B B B B B
indice de -,66** -50* -, 12%* -,52* -, 70**
sobreproteccion
Valor de F 17,72 7,53 28,50 8,01 18,81
R 41 ,22 ,50 23 A7
*p<.05; p<.01.

Se realiz6 una serie de analisis de regresion lineal en el cual se introdujo como
variable independiente el indice de sobreproteccién y como variables dependientes las
variables obtenidas gracias al cuestionario unido al indicador global de calidad de vida.
Los resultados mostraron ausencia de relacion en el caso de las personas con pareja, sin
embargo en el caso de los afectados sin pareja se encontraron relaciones significativas
entre el indice de sobreproteccion y todas las variables contempladas. En estos casos la
sobreprotecciéon se relaciona negativamente. En la tabla 3 se pueden apreciar los
resultados obtenidos.

Estudio cualitativo

Los resultados cuantitativos obtenidos pueden ser aclarados y complementados

gracias a las entrevistas cualitativas realizadas a 17 personas afectadas (Tabla 4).

Tabla 4: Resumen de los informantes del estudio cualitativo.

Mujer 8 (47 %)
Género Varon 9 (53 %)
Total 17 (100 %)
<20 2 (11,7 %)
Edad 20-30 3 (17,6 %)
30-40 6 (35,3 %)
40-50 2 (11,7 %)
50-60 4 (23,5 %)
50-60 4 (23,5 %)
Fuente: Elaboracion propia
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Al preguntar sobre la percepcion de incertidumbre comprobamos que 15 de las 17
personas viven esta situacion con incertidumbre. Esta incertidumbre puede dividirse en
tres categorias: la incertidumbre farmacologica, la incertidumbre biomeédica y la
socioemocional. En este sentido comprobamos que los informantes 1, 2, 4 y 8 exponen
sus inseguridades en relacion con la inexistencia de medicacion especifica.

“Me preocupa que se tarde tanto tiempo en empezar un ensayo clinico con un

medicamento ya comercializado. Me preocupa el avance de la enfermedad y que

mi hija sea excluida socialmente por sus amigos, compafieros del cole, etc.” (11)

Vemos que esta persona también muestra un discurso relacionado con el avance de
la patologia. Esto es habitual, puesto que el discurso suele implicar a varios aspectos.
Algo semejante lo expone el segundo participante:

“Estamos a la espera de un ensayo clinico que no acaba de llegar con la

correspondiente merma psicologica y angustia de ver el deterioro de mi hija,

sabiendo que la medicacion tampoco le va a curar” (12)

La segunda categoria, relacionada con el avance de la degeneracion, es la més
abundante. De hecho, los participantes 1, 3, 4,5, 7,9, 10 y 17 hacen mencion a como este
fenomeno les genera profundas incertidumbres emocionales. Algunos ejemplos
clarificadores son los siguientes:

“[...] pues una angustia continua, ya que no tiene tratamiento y en los cinco afos

ultimos el deterioro fisico y mental (a nivel de memoria) es muy progresivo” (I5)

“[...] pues el futuro tan presente, el cbmo reaccionara mi hijo/a cuando realmente

sepa la gravedad del Wolfram” (17)

“No saber que pasara més adelante. Los médicos no estan capacitados, no tienen

respuestas a mis preguntas” (117)

Comprobamos que 17, ademas, es la Gnica persona que muestra inquietud por saber
el impacto emocional que tendra sobre su hijo/a la informacion de su afectacion y de las
graves consecuencias de la misma.

La tercera y ultima categoria relacionada con la pregunta sobre la incertidumbre

estd circunscrita, especificamente, a la imposibilidad de ayudar a la persona afectada.
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Dentro de esta categoria situamos a los participantes 5, 13 y 15. El participante 13,
precisamente, con un hijo de tres meses, afirma “desconozco la enfermedad”. En este
sentido sus respuestas muestran un claro desconcierto fruto de esa ignorancia y de no
saber como afrontar el problema. Algo semejante le sucede al participante 15,
directamente afectado, que nos muestra la necesidad de tener una mayor informacion.

En lo concerniente a la cuestion relacionada con la transformacion de la vida a causa
de la enfermedad, los resultados son méas concretos y estan circunscritos a dos categorias
principales: la reduccion de la vida social y la transformacion del mundo-de-la-vida, en
general. En el primer caso, los participantes 1, 2, 3, 4, 6, 7 y 9 indican que han reducido
su vida “porque no tengo ganas” (I1), por tener “dedicacion exclusiva” (13 e 19), “[...]
nos cambid para todo [se refiere a su vida], en lo econdémico, social, en poder ir de
vacaciones, hasta el punto de estar practicamente confinados en casa” (14).

En la segunda categoria los informantes hablan de su transformacion en diversos
ambitos de su vida. En este sentido 110 hace un listado de aspectos alterados en su vida,
aunque es consciente de las dificultades de sus hermanos, los cuales también estan
afectados:

“Limitaciones en el ambito académico [...] necesidad de adaptaciones.

Limitaciones a la hora de realizar cosas que dependen de un uso normal de la vista:

rellenar formularios en papel, leer cartas, libros, etc. Problemas para reconocer

personas. En especial limitaciones provenientes de la afeccién visual” (110)

Otro participante indica lo siguiente:

“Dejé el trabajo para cuidar a mi hijo ya que necesita ir a escuela de baja vision,

mas a la escuela normal, més dosificaciones diarias de insulina [...]” (113).

Este participante muestra un fuerte impacto de la enfermedad en su vida, algo l6gico
si tenemos en cuenta que es una de los informantes con menor edad.

“Mi vida cambio desde que a [indica el nombre] le diagnosticaron sindrome de

Wolfram, porque es desesperante pensar que todavia no existe curay siento mucha

impotencia de no poder hacer nada por él, mas que darle todo mi amor y una mejor

calidad de vida” (115)

“Al dia de hoy y tras haber aprendido que en la vida los acontecimientos se viven

al dia, casi al minuto, la situacion sigue siendo igual de complicada y dura, pero

podemos disfrutar de la vida, tanto los afectados, como los padres y hermanos”

(117).
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117 es uno de los participantes con mayor edad y muestra una mayor capacidad para
gestionar las enormes dificultades que plantea este sindrome. De hecho, llega a afirmar
que con su familia son capaces de disfrutar de la vida.

En todas las respuestas no se ha producido una diferenciacion clara en las
respuestas, en funcion del género del informante. Ahora bien, dos informantes indican
que viven la realidad generada por la enfermedad sin incertidumbres. Estos informantes
se encuentran en los rangos de edad mas bajos (uno de ellos es menor de 20 afios y el otro

se encuentra en el rango entre 20 y 30 afios).

DISCUSION

Las enfermedades raras repercuten tanto en la calidad de vida del afectado y su
familia, como en su vida sociolaboral, asi como en la sociedad en su conjunto, siendo un
hecho social de gran magnitud (Jaeger et al., 2015). Los abordajes terapéuticos y de
atencion psicologica y social de estas patologias implican la necesidad de trabajar en el
diagnostico, en el tratamiento y en la atencidn transdisciplinar (sanitario, social,
educativo, psicoldgico...) tanto a las personas que las padecen como a sus familias.
Ademas, es necesario contar con recursos especializados para la intervencion y mejorar
los existentes (Esteban et al., 2010).

Bericat (2018) mostro que los pacientes con enfermedades crénicas o con
discapacidad invalidante presentan niveles muy bajos en el indice de bienestar
socioemocional. Entonces podriamos indicar que es previsible, tal y como constataron
Hemm et al. (2018), que un potencial incremento de los niveles de sobreproteccion de los
enfermos sea debido al miedo inespecifico generados por el contexto sociobiomédico en
el que viven los afectados. Recuérdese que el miedo, el enfado, la (in)satisfaccion o la
depresion son algunas de las emociones basicas del ser humano y que condicionan
notablemente el comportamiento social (Bericat, 2016).

La complejidad inherente al Sindrome de Wolfram esta unida también al hecho de
que el diagndstico de la enfermedad en la etapa infanto-juvenil puede generar profundas
transformaciones sociales, familiares e incluso potenciales riesgos sociales (exclusion,
marginacion, etc.), tal y como nos han indicado en las entrevistas algunos de los

informantes. Estos riesgos pueden derivar en fendmenos de disfuncionalidad socio-
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familiar (cuando no se producen mecanismos de integracién social) e incluso en la posible
aparicion de trastornos afectivos en los diferentes miembros de la familia.

En el momento del diagnostico los progenitores o responsables legales suelen
adoptar mecanismos de defensa ante el impacto de la informacién. Tales procesos pueden
ser los de la negacién, la proyeccion o la autoculpabilidad para dar respuesta a la
necesidad explicar esta nueva realidad, de buscar responsabilidades o de comprender los
mecanismos causales. De igual modo, nos podemos encontrar con conductas de represion
debido a la falta de asuncion de los sentimientos negativos. Dicho de otro modo, este
sindrome genera una reestructuracion social en las familias. Todos los mecanismos a los
qgue hemos hecho mencién, dependiendo del caso, les ayudaran en la busqueda de
adecuadas estrategias de afrontamiento (FEDER, 2009; Castillo, 2007).

La presente investigacion tenia como objetivo analizar si existian conductas de
sobreproteccidn en los pacientes con SW y como estas podian estar afectando la calidad
de vida de los pacientes. Los resultados nos permiten dar una respuesta afirmativa en el
grupo de personas sin pareja. De hecho, el analisis de correlacion muestra un mayor .S
en dicho grupo, donde, por lo general, los cuidadores suelen ser los progenitores. Aunque
estos datos deben tratarse con precaucion dada la diferencia de participantes en cada
grupo (con y sin pareja), nos permiten tener un acercamiento al tipo de relacion entre
paciente-cuidador y la diferencia entre los pacientes que son cuidados por sus
progenitores y los que reciben ayuda por parte de su pareja. De ello se podria inferir que
las relaciones afectivas verticales no promueven, de una manera eficaz, los procesos de
proteccion grupales. Al tener dificultades para establecer procesos de resistencia grupales
(algo relativamente logico por las diferencias de edad) los mecanismos de discriminacion
y exclusion son perpetuados, de un modo u otro en el hogar. Ante esto, sélo le queda a la
familia generar proceso de hiperproteccion para lograr generar una especie de “isla de
significacion” y reducir asi el impacto discriminatorio de la realidad social.

En las relaciones de pareja (en las que las edades son semejantes y las
hermenéuticas sociales estan mas cercanas) es mas sencillo el establecimiento de
mecanismos de resistencia en la familia a través de procesos que resiliencia psicosocial.
Dicho de otro modo, el grupo social es més estable y la configuracion de alternativas
sociales se estabiliza con mayor probabilidad. Por esta razén se pudo observar que en el
grupo de personas con pareja los pacientes mostraron una percepcion de mayor apoyo

social, acomparfiamiento en su enfermedad por parte de los diferentes grupos sociales en
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donde se encuentra, mayor autonomia en sus actividades diarias y, en definitiva, una
reconfiguracion del proceso de significacion social y de discriminacion. Esto se ve
reflejado en puntajes mas altos en su calidad de vida y en su percepcion del bienestar
fisico y psicoldgico en comparacién con el grupo de personas sin pareja.

En el grupo de personas sin pareja, los pacientes reportan mayor tiempo para sus
actividades de ocio ya que gran parte de la carga de sus actividades diarias las asume su
cuidador, que en la mayoria de pacientes suelen ser los progenitores. Esto se ve reflejado
también en un indice de sobreproteccion mas elevado en comparacion con el otro grupo
(con pareja). No obstante, en el resto de escalas evaluadas con respecto a la calidad de
vida fueron mas bajos, lo que podria indicar que esa falta de autonomia también podria
estar afectando negativamente su bienestar general. En palabras de Luhmann (1992) se
podria decir que este tipo de comportamientos, relacionados con el cuidado excesivo,
reduce las posibilidades de actuacién de las personas con SW dentro del grupo social y
dejando como Unico elemento de desarrollo social el ocio. Decimos esto puesto que es
notorio que las personas afectas por enfermedades raras, en buena medida, reducen su

dinamica social.

CONCLUSIONES

El fendmeno social de sobreproteccion, surge de la percepcion de incertidumbre y
riesgo potencial ante algo externo. Ante la posibilidad de que el entorno social sea
agresivo el grupo social (la familia) opta por proteger a los mas debiles. Tomada esta
opcidn se abre, nuevamente, diversas opciones que deben ser gestionadas una vez mas
por el grupo en relacion con la sociedad donde esté inserto. Estas opciones pueden traer
consigo efectos negativos en las personas afectadas por la sobreproteccion, reduciendo
sus posibilidades sociales. Ahora bien, también es necesario que seamos conscientes que
la sobreproteccion es un mecanismo que reduce la incertidumbre social a través de
procesos de resignificacion del fenomeno social de discriminacion al que se ve sometido
el grupo social. Los resultados presentados en este estudio presentan esta doble cara. Por
un lado estarian parcialmente en consonancia con las investigaciones que plantean que la
sobreproteccién puede ser entendida como un mayor apoyo social y, por tanto, podria
favorecer un mejor ajuste psicologico a la enfermedad cronica (Permuy y Risso, 2014;

Mathur-Marchesani, 1998). Ahora bien, por otro lado, los resultados obtenidos conducen
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a generar nuevas hipatesis sobre como el hecho de tener o no pareja puede estar afectando
la calidad de vida de estos pacientes y la carga que supondria para el cuidador el tener
que asumir mayores responsabilidades al estar al cuidado de su familiar.

Los datos obtenidos en la regresion lineal sefiala la posible relacion negativa entre
la sobreproteccion y la calidad de vida en personas que no tienen pareja, por lo que
consideramos interesante contrastar en futuras investigaciones la percepcion de este
grupo de pacientes acerca de sus posibilidades de relacionarse con personas fuera del
entorno familiar y encontrar pareja. Este trabajo tiene gran relevancia al ser uno de los
pocos realizados sobre la sobreproteccion en las enfermedades minoritarias y el primero
en analizar la relacion existente entre sobreproteccion y la calidad de vida de pacientes

con sindrome de Wolfram desde un enfoque interdisciplinar.

CONSIDERACIONES ETICAS

La privacidad y confidencialidad de los sujetos se respeté en todo momento segun
la Ley Organica 15/1999 de proteccion de datos. A fin de garantizar el anonimato de los
pacientes, se les asignaron codigos identificativos. Estos recibieron un consentimiento
informado sobre la finalidad del estudio, tras el cual accedieron a colaborar en el mismo.
En el caso de los participantes menores de edad se solicitd consentimiento a sus padres o
tutores legales. La participacion fue totalmente voluntaria y desinteresada, conservando

el derecho de rechazar y/o abandonar la investigacion en cualquier momento.
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