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“AFRONTAMIENTO FAMILIAR ANTE EL DIAGNOSTICO Y
EVOLUCION DE LA ENFERMEDAD ATAXIA DE FRIEDREICH”

RESUMEN

Introduccion: La Ataxia de Friedreich es considerada como rara o poco frecuente
debido a que tiene una prevalencia de 4/1000.000 y una incidencia de 6/1000.000
habitantes: Esta patologia es hereditaria neurodegenerativa de caracter progresivo
que ocasiona dependencia en quienes la padecen, por lo que el afrontamiento
familiar ante el diagndstico y evolucion de la enfermedad constituye un factor
determinante para lograr el bienestar y calidad de vida para el enfermo y la familia.
Objetivo: Describir el afrontamiento familiar ante el diagnostico y evolucidn de la
enfermedad neurodegenerativa Ataxia de Friedreich en uno de sus miembros.
Métodos: Se llevo a cabo una investigacion cualitativa-descriptiva, se realizaron
entrevistas semiestructuradas al grupo familiar del paciente con Ataxia de
Friedreich guardando los principios éticos de autonomia, respeto y confidencialidad
de la informacidn; una vez realizadas las entrevistadas se triangulé la informacion
y se realizo el analisis mediante la metodologia de Demaziére D. y Dubar C.
Resultados: A partir del diagndstico y evolucion de la Ataxia de Friedreich los
familiares experimentaron sentimientos negativos, surgieron cambios a nivel
economico, familiar, social y calidad de vida, ademas el cuidado resulta dificil, por
lo que el cuidador principal present6 sobrecarga. Sin embargo, la familia ha logrado
afrontar positivamente utilizando estrategias enfocadas al problema y emociones.
Conclusiones: La familia utilizd estrategias de afrontamiento enfocadas en las
emociones y centradas en el problema, pues emplearon el autocontrol emocional,
aceptacion de responsabilidades, reevaluacion positiva, apoyo familiar y espiritual,

busqueda de informacion sobre la enfermedad y alternativas de tratamiento.

Palabras clave: Afrontamiento, Ataxia de Friedreich, familia.



ABSTRACT

Introduction: Friedreich's ataxia is considered rare or infrequent because it has a
prevalence of 4 / 1,000,000 and an incidence of 6 / 1,000,000 inhabitants: This
pathology is hereditary neurodegenerative of a progressive nature that causes
dependence in those who suffer from it, therefore that family coping with the
diagnosis and evolution of the disease is a determining factor in achieving well-
being and quality of life for the patient and the family. Objective: To describe the
family coping with the diagnosis and evolution of the neurodegenerative disease
Friedreich's Ataxia in one of its members. Methods: A qualitative-descriptive
investigation was carried out, semi-structured interviews were carried out with the
family group of the patient with Friedreich's Ataxia, keeping the ethical principles
of autonomy, respect and confidentiality of the information; Once the interviewees
had been completed, the information was triangulated and the analysis was carried
out using the methodology of Demaziére D. and Dubar C. Results: From the
diagnosis and evolution of Friedreich's Ataxia, the relatives experienced negative
feelings, economic changes emerged family, social and quality of life, in addition,
care is difficult, so the main caregiver presented overload. However, the family has
managed to cope positively using strategies focused on the problem and emotions.
Conclusions: The family used coping strategies focused on emotions and focused
on the problem, since they used emotional self-control, acceptance of
responsibilities, positive reassessment, family and spiritual support, search for
information about the disease and treatment alternatives.

Key words: Coping, Friedreich's ataxia, family.



INTRODUCCION

La Ataxia de Friedreich fue descrita por primera vez por el médico aleman Nikolaus
Friedreich en 1863 (1); es una enfermedad neurodegenerativa de transmision
autosdmica recesiva que tiene una prevalencia de 4/1000.000 y una incidencia de
6/1000.000 habitantes a nivel mundial, por lo que es considerada relativamente como
rara 0 poco frecuente. En la poblacion caucésica (Espafa, Francia, Alemania, Rusia,
Estados Unidos) tiene una prevalencia de 1/20.000 a 1/50.000 nacidos vivos (2,3). De
igual modo, paises como Bolivia, Argentina y Ecuador han presentado solamente tres
casos (4, 5, 6). Es importante resaltar que el riesgo de transmitir esta enfermedad a la
descendencia es del 25%, iniciandose a menudo en la infancia y adolescencia entre los
10 y 15 afios, o incluso en la edad adulta, lo cual es considerada como ataxia tardia.
De las personas afectadas, el 95% se encontrard en silla de ruedas a la edad de 45 afios,
siendo la esperanza de vida en un paciente con esta enfermedad de 40-50 afios (7).

La Ataxia de Friedreich se caracteriza por una mutacion genética que produce una
expansion anormal del triplete GAA del ADN en el gen X25, ocasionando un
aumento en el nimero de repeticiones de 6-36 a 600-900; este gen tiene como funcidn
codificar la proteina mitocondrial frataxina en el cromosoma 9q13, dicha proteina
participa en la biogénesis de las agrupaciones de hierro, por defecto no hay una
regulacion adecuada de los niveles de hierro en la mitocondria lo que conduce al
Ilamado estrés oxidativo y por ende a una sobrecarga y un deterioro de la funcion
mitocondrial (2,3,8).

Lo antes mencionado, explica el por qué en la Ataxia de Friedreich hay una afeccién
de las células del sistema nervioso, cerebelo, médula espinal y nervios periféricos. Por
lo tanto, las manifestaciones clinicas que presentan las personas afectadas por esta
enfermedad son principalmente ataxia, marcha torpe y caidas frecuentes,
posteriormente arreflexia de extremidades inferiores y superiores, disartria, disfagia,
signo de Romberg, signo de Babinski, debilidad y espasticidad muscular. Asi mismo,
es frecuente las deformidades ortopédicas como pie cavo y cifoescoliosis progresiva
(2). En el 30 % de los casos existe diabetes y en 2/3 existe miocardiopatia hipertréfica



(8). Otros sintomas encontrados son atrofia Optica y auditiva, nistagmo horizontal y

alteraciones esfinterianas (9,10).

En la actualidad, esta enfermedad no tiene tratamiento curativo sino paliativo, es decir
se utilizan terapias que puedan ayudar a mejorar los sintomas de la enfermedad; por
ello es necesario proporcionar un manejo profesional oportuno y un seguimiento
multidisciplinario y, de este modo, preservar la autonomia al maximo, prevenir ciertas
complicaciones y garantizar la mejor calidad de vida posible tanto al paciente como la
familia (6,11,12). Vale la pena resaltar que al ser la Ataxia de Friedreich incurable,
resulta dificil para el paciente enfrentarse a la realidad, ademas esta patologia al ser de
naturaleza progresiva, crea dependencia en quienes la padecen, por ende, requieren de
ayudas humanas para su cuidado y usualmente esta responsabilidad la asume un

miembro de la familia.

Por lo tanto, la familia cumple un papel fundamental en el proceso de salud-
enfermedad de un paciente con Ataxia de Friedreich, ya que es considerada como el
nucleo central y primordial en el &mbito social del ser humano, donde aprende las
primeras palabras, valores, principios, normas de conducta, patrones de culturalizacion
y adquiere ensefianzas para enfrentar la vida, asimismo cumple importantes funciones
enfocadas al desarrollo y bienestar del individuo, como afectiva, recreativa, protectora,

educativa y economica (13,14).

Es por esto que, la familia requiere de un estudio global e integral, mas aln cuando se
encuentra inmersa en situaciones adversas como lo es recibir el diagnostico de una
enfermedad neurodegenerativa hereditaria que constituye un riesgo para la vida de
algunos miembros que conforman dicha familia, esto suele causar un impacto
importante que no debe ser pasado por alto, pues a partir de esta noticia surgen
inquietudes, preocupaciones, incognitas sobre el tratamiento y prondéstico de dicha
enfermedad, asi como también se experimentan diversas emociones y sentimientos en
relacion a la evolucion de la enfermedad y, por consiguiente, se manifiestan cambios

en diferentes ambitos de la vida diaria, modificando a la vez la dinamica familiar.

Ademas, se pueden presentar cambios a nivel fisico, social y emocional del cuidador,

ya que cuidar de una persona con Ataxia de Friedreich es una tarea ardua, que con el



tiempo puede llevar a una sobrecarga en el cuidado (15,16). No obstante, es importante

que el cuidador principal tenga la capacidad y disposicion de adaptarse a los cambios.

Derivado de lo anterior, la actitud y comportamiento que adopte la familia ante el
diagnostico y evolucion de esta enfermedad sera crucial para lograr el bienestar y la
calidad de vida del enfermo y la propia familia (17). En este sentido, la familia debe
ser capaz de hacer frente a cualquier situacion que se presente en su nucleo,

estableciendo estrategias que le ayuden a afrontar un problema.

De este modo, el afrontamiento se define como aquellos esfuerzos cognitivos y
conductuales constantemente cambiantes que se desarrollan para manejar las
demandas especificas externas e internas que son evaluadas como excedentes o
desbordantes de los recursos del individuo (18). De la misma manera, el afrontamiento
familiar es la capacidad que tiene la familia de interactuar con la realidad, su
movilizacién y toma de decisiones en la basqueda de la solucién a los problemas, con
el objetivo de eliminar o paliar las consecuencias negativas que provoca (19). Dicho
esto, las estrategias de afrontamiento se operan para disminuir los sentimientos de
perturbacion asociados al problema (17). Es por ello que, las estrategias aplicadas por
la familia ante acontecimientos estresantes cumplen un papel clave para fortalecer su

dindmica.

En 1986 Lazarus y Folkman sefialan que las estrategias de afrontamiento pueden ser
dirigidas al problema, estas son mas susceptibles de aparecer cuando tales condiciones
resultan con un alto nivel susceptible de cambio, entre estas tenemos la confrontacion
y planificacion, y por otro lado las dirigidas a la emocion tienen probabilidades de
aparecer cuando habido una evaluacion de que no se puede hacer nada para modificar
las condiciones lesivas amenazantes o desafiantes del entorno, aqui resaltan el
autocontrol, aceptacion de responsabilidades, reevaluacién positiva y busqueda de

apoyo social (20).

Po todo lo anteriormente, el objetivo general del estudio fue describir el afrontamiento
familiar ante el diagnostico y evolucion de la enfermedad neurodegenerativa Ataxia

de Friedreich en uno de sus miembros.



Los objetivos especificos fueron los siguientes:

» Recopilar informacion de la familia sobre los cambios en el estilo de vida,
estructura familiar y sobrecarga del cuidador principal.

» ldentificar los pensamientos, emociones y sentimientos experimentados por el
grupo familiar.

» Determinar el apoyo social, familiar y la calidad de vida percibida.

» Obtener opiniones sobre las estrategias de afrontamiento utilizadas por el

grupo familiar ante el diagndéstico y evolucion de la enfermedad.
METODOLOGIA

Se llevé a cabo una investigacion cualitativa-descriptiva, ya que ésta tiene una
perspectiva holistica, especifica y detallada de situaciones, sucesos, fendmenos y
personas que se someten a un analisis, permitiendo conocer la opinion de los
participantes del estudio, que en este caso lo conforman los integrantes del grupo
familiar del paciente diagnosticado con Ataxia de Friedreich (21,22). Por lo tanto, se
aplicaron 5 entrevistas semiestructuradas en profundidad y audiograbadas, atendiendo

al principio de saturacion de la informacion. (23).

Las entrevistas fueron transcritas palabra por palabra de manera fiel a la escucha, se
procedié a la triangulacion de la informacion que consiste en la utilizacion de
diferentes estrategias y fuentes de informacion sobre una recogida de datos que permite
contrastar la informacion recabada (24). Posteriormente, se realizo la edicion de
acuerdo a los objetivos planteados, utilizando la metodologia de Demaziére D. y Dubar
C como técnica de analisis, donde se obtuvieron las categorias emergentes de la

palabra de los sujetos investigados (25).

Finalmente, esta investigacion se realizd tomando en cuenta lo sefialado en la
declaracion de Helsinki como una propuesta de principios éticos para la investigacion
médica en seres humanos; por lo que se solicitd el consentimiento informado a los
sujetos de estudio, de manera que quedara constancia de su participacion voluntaria,
se guardaron los principios éticos de autonomia, respeto y confidencialidad de la
informacion por lo que en los resultados se emplean pseudonimos de los sujetos que

participaron en la investigacion (26).



RESULTADOS

De la palabra de los informantes clave que participaron en el estudio, se obtienen las
siguientes categorias y subcategorias que dan respuesta a los objetivos planteados en

el estudio:
Categoria 1: “Vivenciando el diagnéstico y evolucion de la enfermedad”

» Subcategoria: Desconocimiento de la Enfermedad
El grupo familiar, en general, desconocia la causa de los temblores del primer familiar
que presento sintomatologia, ellos no se imaginaron que era una enfermedad
hereditaria, por lo tanto el diagndéstico fue desgarrador, pues no fue el esperado. Asi lo
relata Delia: “.... este...vera... mi difunto marido se quem¢ las piernas, asi paso ¢l
tiempo... empezo a temblar las piernas y yo pensé que la enfermedad que él tuvo, era
por lo que se quemo y no ha sido eso. Paso bastante tiempo haciéndose los examenes
en Quito, después que ya le han hecho los examenes vino con la novedad de que... es
una enfermedad hereditaria, que no hay cura ni remedio para eso y ahi me dijo que uno
de mis hijos también ha de tener lo mismo. Ya...después que mi marido fallece...
aparece vuelta mis hijos con lo mismo, ellos no tuvieron esa enfermedad hasta cuando
se casaron, entonces apareciO mi hija primero, le diagnosticaron cuando estaba
embarazada, ella ya fallecio... y ahora mi hijo (José) esta con la enfermedad...”. De la
misma manera Cristina expresa: “...a ver a partir de que mi papa se quemo las piernas,
empez6 a temblar y nosotros aluciamos que era pretexto de lo que se quemo las
piernas, pero ya cuando comenzé avanzar mas la enfermedad dijeron que era
hereditaria y por ahi familiares dijeron que... eh, como decir que el papé de mi papa

también habia estado con esa enfermedad...”

» Subcategoria: La evolucion de la enfermedad ocasiona dependencia
En relacién a la evolucion de la enfermedad los sujetos manifiestan que va avanzando
poco a poco hasta que la persona afectada se postra en la cama, se vuelve dependiente
y requiere de muchos cuidados. Delia cuenta lo siguiente: “...mi difunto marido al
principio andaba como chumado, empez0 a temblar las piernas, después las manos, ya
no pueden ni alzar para comer, esa enfermedad ha sabido... tapar las arterias de la

garganta, entonces ya no pueden tragar, y va flaqueando las piernas, va perdiendo



musculo... ya no pueden moverse de la cama... y hay que atenderles...”. Asi mismo
Eliza sefala: ““...ellos estaban normales, los 3 eran normales, mi hermana comenz0 a
temblar las manos, una taza llena de café no podia pasar porque comenzaba a temblar
y regaba; la enfermedad va avanzando, se van postrando poco a poco, ya no pueden

hacer nada, ya no dependen solos, tenemos que estar pendiente de ellos...”

» Subcategoria: Impacto emocional y sentimental
Los participantes expresan que experimentaron sentimientos mas negativos que
positivos al no existir cura y ver como la enfermedad avanza. Tal como manifiesta
Delia: “...mmm... la situacion de mis hijos, de lo que estan enfermos, y se van
acabando me causa pena...”. De igual forma Eliza dice: “...la enfermedad es bastante
dificil..., el sentimiento mas es de impotencia, y a veces se queja uno de la vida ;jno?
y se hace mal... pero la impotencia es bastante al ver que fueron sanos y que poco a
poco va avanzando la enfermedad y se van acabando, uno siente una impotencia de no
poder hacer nada... no tener siquiera una solucion, o una esperanza que se van a sanar,
no hay...”. Asi mismo Cristina expresa: “...sentimientos positivos N0 creo que haya
mucho... es bastante doloroso a uno como familia ver cdémo se van acabando con la
enfermedad, todo se ve con tristeza; 0 sea a mi mama mismo como madre (voz
quebrantada) ver que se acaben asi los hijos y se vayan antes que los padres (voz

13

melancdlica-lagrimas) ...”. Mientras que Génesis sefiala: “...positivo puede ser el
hecho de que... o sea como que agradecimiento en si y apreciar lo que uno cada dia
puede tener las habilidades que ellos (enfermos) no tienen y negativo podria ser
impotencia al ver como ellos se van desgastando asi, y van terminando como un

vegetal...”

Sin embargo, Juan manifiesta que experimentd solo sentimientos positivos:
“...positivos seria de que o sea no hay como sumergirse en un estado de melancolia o
apesadumbrado, estar siempre... siempre vivos, siempre dispuesto a trabajar a salir

adelante con nuestras actividades y estar apesadumbrado no...”



Categoria 2: “Una vida de cambios”

» Subcategoria: Sobreviviendo a la crisis econémica
Segun los sujetos entrevistados, a partir del diagndstico de la enfermedad surgieron
muchos cambios, en primera instancia hubo cambios a nivel econémico, pues el padre
era el sustento del hogar y ademas la enfermedad ha demandado gastos extras. Al
respecto Eliza manifiesta: “...se podria decir que hubo cambios en lo econdmico, pues
mi papa era el que abastecia el hogar, entonces se enfermd y ya dejo de trabajar, ya no
hubo ese respaldo de €l en lo econdmico, sin el si pasamos bastantes necesidades...
pero bueno mi mama se qued6 a cargo de nosotros, ella trabajo para darnos el
estudio... también en estas enfermedades si hay necesidad porque ya van empeorando,
entonces necesitan cosas, medicamentos, panales, para andadores... si es bastante lo
que se gasta...”. ”. De la misma manera Delia sefiala: “...en lo econdémico hubo
cambio, empeoro porque como Yo Yya no salgo a trabajar revendiendo pancito, por lo
que se agravaron mis hijos, ya me toco cuidales...entonces ya no se cuenta con mucho

dinero. El dinero ahorita ya no alcanza...”

» Subcategoria: Estructura familiar — abandono conyugal
Los sujetos comparten la opinién de que hubo cambios a nivel familiar pues los
conyuges de los familiares afectados no asimilaron la enfermedad y decidieron
abandonarles. Tal como sefiala Juan: “...en la familia el cambio que hubo fue que la
esposa de mi hermano no le tenia paciencia, entonces ya cuando mi mama se hacia
cargo de él (José), la mujer se fue nomas...”. Igualmente, Cristina manifiesta: “...a
nivel familiar, bueno en el caso del marido de mi hermana se fue dejandole, eh por la
situacién que ella ya comenz6 a tener su enfermedad y en el caso de mi hermano

también mi cufiada se fue dejandole por esa misma situacion...”

» Subcategoria: Limitacion social
Otro de los cambios sefialados por algunos participantes es a nivel social, debido a que
los enfermos necesitan de cuidado permanentemente, por tal motivo, la cuidadora
principal ha limitado sus actividades individuales. Delia relata lo siguiente: “...no
salgo nomas, 0 sea... vera yo cuando me iba a caminar, mi hijo se ponia a gritar, me
Ilamaba para que esté con él. Entonces por eso no puedo ir a ninguna parte, hacer

compras nomas salgo, o a cobrar el monte pio de mi difunto marido. A eso nomas



salgo...”. Del mismo modo Eliza comparte su opinion: “...en la parte social si hay
cambio también, porque uno esta pendiente de él (José), no se puede salir con la
libertad que se debe..., se debe fijar un horario para que mi mama salga, pero ella
también ya sale con eso en la cabeza que tiene que regresar rapido por él...”. Asi
también Génesis considera que habido cambio en la vida social de su madre (Eliza),
pues menciona: “...eh... (suspiro) incluso también puede ser parte de la vida de mi
mama, porque ella a veces prefiere quedarse aqui, porque no hay quien... quien le cuide
a mi tio o le da miedo que digamos mi tio se caiga o se resbale y mi abuelita no pueda
levantarle sola... entonces creo que han limitado bastante las actividades individuales

de mi mama, y mas de mi abuelita (lagrimas)...”

Sin embargo, otros participantes consideran que, no habido cambios a nivel social,
pues su crianza no fue de salidas, y con relacion a la cuidadora principal (Delia),
refieren que a ella le gusta pasar més en casa. Cristina manifiesta lo siguiente:
“...cambios en lo social no, mas que todo nuestra crianza no fue de paseo, de salidas,
tal vez una vez al afo o en las vacaciones, por el... medio econdémico, mi papa
mantenia y daba de estudiar a seis hijos, entonces no se disponia de dinero para darse
lujos...”. De la misma forma, Juan comparte su opinién: “...no ha cambiado mucho,
porgue mi mama siempre sabia estar en la casa, pero ahora si es mas responsabilidad
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(no? ...

» Subcategoria: Sobreviviendo con lo necesario
Finalmente, los sujetos consideran que hubo cambios en la calidad de vida pues viven
al dia, pero a pesar de eso pasan tranquilos, con lo que tienen en casa. Tal como sefiala
Delia: “...hay cambios en la calidad de vida, porque se vive al dia... y como decir yo
hubiese estado todavia trabajando para ayudar aqui economicamente...”. Del mismo
modo Eliza comparte su opinidn: “...este nuestra condicion de vida, se podria decir
que vivimos al dia ¢no?, no tenemos lujos, pero tenemos la alimentacion que todos los
dias se necesita, estamos en condiciones basicas, vivimos al diario, eh... a veces si hay
necesidad ;no? pero para sobrevivir si estamos tranquilos...”. Juan sefiala que:
“...seria una mejor calidad de vida, teniendo mas lo econémico, por decir para

contratar que esté en la casa una persona que le cuide a mi hermano(José), que le esté



haciendo de pronto ejercicios o algo asi, seria bueno, pero con lo que ahorita se tiene

no es que se esté mal...”
Categoria 3: “Sobrecarga del cuidador principal”

La percepcidn de que exista 0 no sobrecarga en el cuidado depende mucho de que los
participantes entrevistados vivan o0 no netamente con el enfermo y la persona que lo
cuida. Asi mismo existe diferencia entre un cuidador permanente y uno parcial, pues
el permanente debe estar al 100% en el cuidado de la persona enferma, lo que demanda
limitacidn de sus actividades individuales, mientras que el parcial no se involucra al
100% en el cuidado solo ayuda esporadicamente, por ende, puede ocuparse de sus

actividades diarias tranquilamente.

» Subcategoria: Esfuerzo Fisico
La cuidadora principal (Delia) y los miembros de la familia que vivencian diariamente
el arduo trabajo que realiza la cuidadora afirmaron que si tiene sobrecarga en el
cuidado. Delia expone: “...si hay sobrecarga, porque esta avanzada la enfermedad, y
hay que ayudarle en todo, hay que llevarle al bafio, bafiarle uno mismo, cambiarle el
pafial, atenderle en todo porque ya no puede él (Jose); mi hija (Eliza) si me ayuda solo

b

movilizandole, por lo que ¢l es medio grandecito y pesado...”. Otros informantes
sefialan: “...yo creo que si, porque no es facil, ya con lo que esta avanzada la
enfermedad si se requiere de ayuda, porque es dificil llevarle a mi hermano para alla
para aca, es pesado y ya como no depende de €l sino del resto, entonces si es sobrecargo
para uno mismo, porque uno se hace tantas fuerzas...”. “...yo pienso que si, porque
primero mi abuelita (Delia) es una persona de la tercera edad, y realiza actividades que
son muy dificultosas... o sea llevarle por si sola a mi tio es dificil, y ademas que tiene
que estar pendiente de €l todo el dia, entonces ella no puede tener una vida, una vida

para ella mismo...”

Mientras que los otros miembros de la familia que no viven en el mismo hogar
consideran que el cuidador no tiene sobrecarga. Tal como lo sefiala Juan: “...a veces
pensaba yo que tenia sobrecarga, pero dice mi mama que no, no me hago lio, yo pienso
que... eh... ya se acostumbr6 a la rutina diaria... mmm sobrecarga no... no le

escuchado que diga eso...”.



Cristina en cambio dice: “...eh... sobrecarga mas no por el cuidado de mi hermano,
mas es por lo que tiene que atender o cocinar para... mi hermana (Eliza), mi cufado y
mis sobrinos... y bueno mi hermana también igual le ayuda a mi mama ;no?. Pero
creo que ella (Delia) se adapta a ese sistema, ella se acopla a eso, entonces yo no le
veo que se reniegue, sino que se adapta a lo que toca... mi mama siempre ha sido la

atencion de ella para mis hermanos, para mi papa con todo el corazon...”
Categoria 4: “Estrategias de Afrontamiento familiar”

» Subcategoria: Buscando alternativas
Dentro de las estrategias encontradas en el grupo familiar estan las enfocadas al
problema, la familia sinti6 la necesidad de buscar informacion sobre la patologia y de
esta manera dar respuesta a las incognitas que surgieron ante esta enfermedad, ya que
por el hecho de ser hereditaria el miedo de padecerla es latente. De las entrevistas
surgieron expresiones como: “...me ha gustado investigar sobre esto, porque cuando
yo0 ya tuve nocion de que era, me puse a investigar, y vi que era una enfermedad que
también se transmite genéticamente y puede llegar hasta ciertas generaciones, entonces
yO me ponia a pensar que, si es que yo podia tener eso, o si es que yo a futuro tenga
un hijo y puede que también mi hijo tenga eso, entonces quiero estar preparada y mas

que todo se hace complicado para uno, por eso si investigado...”

Por otro lado, la familia busco algunas opciones de tratamiento, curacion, mejoria.
“...mi difunto marido iba al seguro hacerse las terapias, pero no sentia mejoria y ya no
fue. Mi hijo también iba a las terapias para que no se agrave la enfermedad, pero no
por mas que haga lo que haga no mejoro...mejor va apeorando...”. Por lo tanto, al no
ver buenos resultados con los fisioterapeutas, acudieron a otros lugares en busca de
ayuda. “...personas conocidas, vecinos nos dijeron que le llevemos a mi marido donde
los curanderos. Pero yo le preguntaba a mi difunto marido si se esta mejorando, dijo
ino!, entonces ya no volviamos donde los curanderos. Por eso, es que por mis hijos ya

no fui a ninguna parte, ya tuve que soportar mejor...”.

» Subcategoria: Equilibrio emocional
La otra estrategia encontrada fue la enfocada a las emociones, algunos participantes

coincidieron que la mejor manera de enfrentar la enfermedad fue aceptando la
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situacion que les tocd vivir, lo que Dios les ha puesto en el camino, controlando los
sentimientos, emociones y adaptandose a los cambios. Delia menciona: “...y... (voz
quebrantada) no... no ponerme tan triste, ya soportar... y como decir eh... uno ya...
(voz quebrantada) adaptarse a lo que Dios (voz melancélica) me ha puesto...que mas
voy hacer ya...cuidale hasta cuando Dios le tenga, hasta cuando Dios me dé a mi la
vida (ojos llorosos) ... Esa es la cruz que tengo... Dios me ha puesto en este
camino...(llanto)”. Génesis relata: “...yo creo que también el hecho de que ya
hayamos pasado por otra persona que también tuvo esa enfermedad, como que ya nos
ha estabilizado un poco los sentimientos como familia, aja... Yo digo siempre hay que
buscar lo positivo a lo que se esta pasando, ver la solucién a lo que uno se puede hacer
y no enfocarse mucho en el problema, sino también buscar las cosas buena que a uno
le ayudan a crecer y afrontar la situacién, porque si yo me dejo llevar por los
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sentimientos negativos, pienso que seria muy dificil llevar esto...”. Cristina
manifiesta: “...uno se va adaptando, acostumbrando a la situacion que le toca
vivir...eh... saliendo adelante, eso yo digo que es la unién de mi papa y de mi mama

gue nos criaron asi, a no desmoronarnos, destrozarnos sino salir adelante...”

» Subcategoria: La espiritualidad como recurso de afrontamiento
Finalmente, algunos miembros de la familia se refugiaron en la parte espiritual, como
lo afirma Génesis: “...(suspiro)...no sé pienso que, ha ayudado mucho el hecho de que
soy creyente (voz quebrantada), aja... pienso que eso me ayudado bastante, porque es
dificil, (lagrimas)...”. Del mismo modo Delia sefiala: Los domingos, escucho misa a
las 7 y media en la television, y ahi paso tranquila...”. Asi mismo Eliza dice: “...uno
tiene que ser optimista, o sea poner la fe ;no?, la fe en Dios de que no va a pasar nada

con mi familia, estar tranquilo uno mismo...”

Sin embargo, Juan considera que orar o rezar no sirve de nada. Pues refiere lo
siguiente: “...yo si he hecho asi algunas peticiones... pero yo no creo... algun rato yo
he dicho ;no?... creo que ésta enfermedad ya se dio y lo que ellos tienen es fisico, y
orando no se van a sanar pues... €so ya es propio de la enfermedad. Hay que ser reales,

ya le digo yo igual orando, orando, rezando, rezando que sacan, si la vida es real...”
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» Subcategoria: Apoyo percibido
Los participantes del estudio sefialan que hubo apoyo por parte del gobierno, aunque
no para todos los familiares enfermos. Al respecto Eliza refiere: “...de mi papa no...
no teniamos ayuda... solo del seguro..., y de mi hermana si cogiamos el bono del

<

gobierno...”. Mientras que Génesis comenta: “...del gobierno, en si no se puede
esperar mucho la verdad, digamos para mi tio (José), por ejemplo, hay un proceso que
estaban haciendo de algo de jubilacidn, y por mas que se intenta, intenta, intenta nada
que le ayudan, sabiendo que tiene toda la discapacidad que... que se puede ver

notablemente...”

Por otro lado, los sujetos refieren que no hizo falta el apoyo por parte de amigos para
hacer frente a la situacion que vivieron, ya que lo encontraron solo en la familia, entre
ellos se han apoyado econémicamente, emocionalmente, y colaborando en el cuidado
del familiar enfermo. Tal como Cristina menciona: “...eh... en relacion a amistades
eso no, conversar o refugiarnos con amigos, conocidos 0 vecinos no... el apoyo se

tiene en la familia...”

DISCUSION

La Ataxia de Friedreich, como enfermedad rara, frecuentemente es dificil de
diagnosticar debido a la falta de especificidad clinica, por lo tanto, los pacientes sufren
largas estancias hospitalarias hasta llegar a un diagndstico definitivo, ademas, tras
recibir el diagnostico de una enfermedad neurodegenerativa que no tiene tratamiento
curativo sucede sorpresa, confusion, cierta incredulidad y dolor. Asimismo, todo este
proceso produce temor, miedo y panico debido a que esta enfermedad al ser hereditaria

puede ser padecida por el resto de integrantes (27, 28).

En lo que respecta a la evolucion de la enfermedad, es comUn que se experimenten
pensamientos, emociones y sentimientos negativos como impotencia, pena, dolor y
tristeza. La Ataxia de Friedreich en un inicio se manifiesta con problemas en la marcha
y equilibrio, movimientos descoordinados de los miembros superiores, dificultad para
articular las palabras, para tragar, escoliosis, deformidades en los pies, atrofia
muscular, disminucidn de la agudeza visual y auditiva, hasta que finalmente se postran,

por lo tanto, esto genera impacto para el paciente, familiares y otras personas cercanas
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a él, y presentan, por lo general, reacciones emocionales como: ansiedad, tristeza,

culpa, impotencia, dolor, enojo y miedo (8,29).

Sin embargo, tanto el diagndstico como la evolucién de la enfermedad permiten
reflexionar, tomar conciencia, sentir agradecimiento y apreciacién por las habilidades
gue otros aun conservan. Lo anterior no ha sido relatado en estudios similares sobre
la enfermedad, por lo que constituye un aporte significativo en cuanto a la parte
emocional de los familiares que vivencian el progreso de una enfermedad
neurodegenerativa hereditaria como lo es la Ataxia de Friedreich. No obstante, se ha
demostrado que las personas ante una enfermedad similar hicieron frente a las
dificultades con una actitud positiva, huyendo del pesimismo y de la derrota
anticipada, también prevalecié la fuerza de voluntad, lo cual resulta realmente

determinante en la superacion de la enfermedad (30).

Todo parece indicar que la Ataxia de Friedreich genera un deterioro significativo de la
calidad de vida de las personas afectadas y sus familias, también produce cambios a
nivel econdmico, familiar y social, ya que al momento de recibir el diagnéstico de una
enfermedad la situacion econdmica se torna preocupante(31), existe gran impacto en
el presupuesto familiar y mas ain cuando aquél que enferma es el que sustenta a la
familia (32), ademas en este tipo de patologias se asumen gastos extraordinarios

relacionados exclusivamente con la atencion de la misma enfermedad (33).

Igualmente, la dindmica familiar se ve afectada, ya que las enfermedades producen
una crisis que somete a reajustes a los miembros, pues nadie estd preparado para
afrontar nuevos desafios, muchas veces los conyuges no asimilan la enfermedad por
lo que se produce abandono y como consecuencia de esta nueva situacion, la familia
debe enfrentarse a una reestructuracion (34). Asi mismo se encontraron cambios a
nivel social, pues las personas con Ataxia de Friedreich se convierten en personas
dependientes, por tal razon a medida que progresa la enfermedad se hace necesario la
presencia de un cuidador permanente, teniendo como consecuencias no poder trabajar
fuera de casa, reducir el tiempo de trabajo o renunciar a el para poder pasar méas tiempo
junto a la persona afectada, por tal motivo los cuidadores tienen que interrumpir sus

actividades individuales, relaciones sociales y laborales (27,35).

13



Sumado a esto, dentro de la familia la prestacion de cuidados no acostumbra a
repartirse por igual entre sus miembros, sino que existe un cuidador principal sobre el
que recae la mayor responsabilidad del cuidado, esta actividad de cuidar es una
situacion dificil (36). Por consiguiente, el cuidador principal tiene sobrecarga en el
cuidado, ya que la persona con Ataxia de Friedreich es incapaz de auto sustentarse,
por lo que requiere de un cuidado continuo, necesita ayuda total o parcial para realizar
todas las actividades de la vida diaria (37), lo cual demanda al cuidador un excesivo
esfuerzo fisico, que a futuro repercute en la salud a nivel fisico, mental y emocional
(38).

Derivado de todo lo anterior, se demostro que existe gran variedad de estrategias de
afrontamiento que puede utilizar el grupo familiar. Tal como centrarse en el problema
y las estrategias dirigidas a las emociones como la adaptacion, resignacion, aceptacion

de responsabilidades, autocontrol, optimismo, apoyo espiritual y familiar (39).

Por lo tanto, en las enfermedades progresivas, la familia debe contar con recursos para
la adaptacion y cambios permanentes que demanda la enfermedad. Por lo general, la
familia pasa por tres fases, la desorganizacion la cual se caracteriza por negacién y
actitud evitativa; la recuperacion en donde la familia logra asumir la realidad de la
enfermedad que los afecta y la reorganizacion en donde logra adaptarse a la situacion
de enfermedad modificando los roles de los miembros. Por otro lado, el optimismo
juega un papel importante en el afrontamiento ya que este es entendido como una
caracteristica disposicional de personalidad concretamente, que media entre los
acontecimientos o situaciones de tipo externo y la interpretacion, de naturaleza

subjetiva y personal que realizaria cada sujeto sobre ello (40,31).

Finalmente, destaca como estrategia de afrontamiento positivo ante enfermedades
crénicas la busqueda de apoyo espiritual, busqueda de informacion sobre la
enfermedad, la colaboracion y apoyo familiar mutuo; como bases que le permitan
hacer frente a la situacion que se vive y que no tiene solucién en el tratamiento, pues

no hay cura para esta enfermedad (40).
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CONCLUSIONES

Los participantes de estudio expresaron que hubo cambios a nivel econémico, familiar,
social, emocional, y en la calidad de vida, asi también la estructura familiar se vio
afectada por el abandono conyugal en dos de los enfermos con Ataxia de Friedreich,
igualmente se identifico que el cuidador tiene sobrecarga en el cuidado pues ejerce
excesivo esfuerzo fisico y ademas se ve limitacion en sus actividades individuales,
sociales y laborales. Es por esto que se recomienda que el cuidado de un paciente con
una enfermedad neurodegenerativa no recaiga en una sola persona, sino que los
familiares se apoyen mutuamente, se incluyan en las actividades de cuidado para evitar

sobrecarga en una sola persona.

Por otro lado, los pensamientos, emociones y sentimientos encontrados en los
participantes fueron: dolor, tristeza, pena, impotencia, optimismo, actitud positiva,
todos estos sentimientos fueron desencadenados por la evolucion de la enfermedad y
la falta de tratamiento curativo, puesto que, a pesar de los avances cientificos no se ha
logrado encontrar tratamientos que ayuden a lentificar la enfermedad o eliminarla

como tal.

De igual manera, el apoyo recibido por parte del gobierno es de gran ayuda para el
tratamiento de la persona que padece esta enfermedad. Ademas es importante el apoyo
de los integrantes de la familia, tanto en lo emocional como en lo econdémico, sin dejar

de lado la colaboracién para el cuidado del familiar.

A pesar de todos los aspectos subyacentes mencionados anteriormente, la familia ha
sabido hacer frente a la enfermedad Ataxia de Friedreich mediante estrategias
enfocadas en las emociones y centradas en el problema, por lo que ha tenido un

afrontamiento positivo en este camino que les ha tocado vivir.
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