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RESUMEN

El presente estudio es una revision sistematica de las investigaciones realizadas sobre el funcionamiento familiar
en familias con nifos con una enfermedad poco frecuente. La biisqueda se realizd en las bases de datos Pubmed,
EBSCO y Google Académico, siguiendo los lineamientos PRISMA. Luego de aplicar los criterios de inclusion y
exclusion a los articulos 460 encontrados inicialmente, un total de 55 articulos conformaron la muestra final. A
partir del analisis de los resultados se establecieron las siguientes tematicas abordadas en relacion al funcionameinto
familiar: impacto del diagndstico; funcion y responsabilidades del cuidador; funcionamiento familiar; impacto en la
esfera emocional; efectos en la vida conyugal y social; estrategias de afrontamiento; familia, cuidados y sistema de
salud. Los hallazgos de este estudio pueden proporcionar una justificacion para considerar los factores asociados al
funcionamiento familiar al momento de dar el diagnostico de una EPOF y pensar un tratamiento.

Systematic Review on Family Functioning in Families of Children With Rare
Diseases

ABSTRACT

The present study is a systematic review of the research on family functioning in families who have a child with
a rare disease. The research was carried out using the databases Pubmed, EBSCO, and Google Scholar, following
PRISMA guidelines. After applying the inclusion and exclusion criteria to the 460 articles initially found, a total
of 55 articles made up the final sample. The following topics regarding family functioning were identified: impact
of diagnosis; caregiver’s role and responsibilities; family functioning; impact on the emotional sphere; effects on
marital and social life; coping strategies; family, and care and health system. The results of this study may provide
justification for considering factors associated with family functioning when diagnosing a rare disease and deciding
on treatment.
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Introduccion

Las enfermedades poco frecuentes (EPOF) son enfermedades
que afectan a un nimero reducido de personas, con una prevalencia
menor o igual a 1 persona cada 2.000. Estas se caracterizan por ser
cronicas, progresivas, con alta morbi-mortalidad y alto grado de
discapacidad (Federacion Argentina de Enfermedades Poco
Frecuentes [FADEPOF], 2018).

Al ser detectadas en la infancia, la familia de la persona con EPOF
cumple un rol fundamental (Cardinali et al., 2019). El momento
diagnoéstico puede vivirse como una experiencia traumatica,
generando alteraciones a nivel emocional, conductual y
psicopatologico (Lopez, 2019). Asimismo, aparecen preocupaciones
constantes, sentimientos de incertidumbre y la necesidad de anticipar
limitaciones o pérdidas que su hijo pueda transitar (Zaher, 2012)

A su vez, la familia, y quien asume el rol de cuidador principal,
modifica su rutina cotidiana y aprende a convivir con la enfermedad
(Zaher, 2012). El cuidador principal suele tener una importante
carga, afectando su bienestar y calidad de vida (Tramonti et al.,
2019). Debido a la complejidad que conlleva para una familia la
convivencia con una EPOF y la falta de revisiones sistematicas
sobre esta problematica, este estudio tuvo por objetivo revisar la
evidencia cientifica sobre el funcionamiento familiar en familias
que tengan un hijo con una EPOF.

Método
Diseiio

Se siguieron los lineamientos Preferred Reporting Items for
Systematic Reviews and Meta-Analyses (PRISMA) para conducir
la revision sistematica (Page et al., 2021).

Estrategias de Busqueda

La busqueda se realizo en mayo del 2022 en las bases de datos
de Pubmed y EBSCO, y en el buscador de Google Académico. La
estrategia de busqueda utilizada, tanto en espaflol como inglés, fue:
(“funcionamiento familiar” OR “dinamica familiar” OR “estilos de
crianza” OR “estilos parentales” OR “padres”) AND (“enfermedades
poco frecuentes” OR “enfermedades neuromusculares” OR “errores
congénitos del metabolismo” OR “enfermedades lisosomales” OR
“malformaciones congénitas” OR “anomalias congénitas” OR
“mucopolisacaridosis” OR “atrofia muscular espinal” OR “distrofia
muscular de Duchenne”). Se aplicéd un filtro respecto del afio de
publicacion (2012-2022) y del idioma (espaiiol e inglés) en las bases
que lo permiten.

Seleccion de Estudios y Criterios de Elegibilidad

Se incluyeron Unicamente articulos empiricos publicados en
espafiol o inglés, publicados entre el 2012 al 2022 que abordaron
la poblacion de familias de nifios con diagndstico que pudieran
ser clasificados como EPOF. Una vez finalizada la busqueda, se
procedi6 a la lectura del titulo para filtrar aquellos documentos
que no fueran pertinentes al tema; luego, se ley6 el resumen de
los articulos restantes y se aplicaron los criterios de inclusion,
hasta llegar a la muestra final de la revision. Finalmente, se
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procedio a una lectura critica de los documentos, con el objetivo
de extraer datos sobre las poblaciones de EPOF estudiadas, los
instrumentos utilizados y los principales resultados encontrados.

Resultados

Inicialmente se encontraron 460 articulos de los cuales se
seleccionaron 49 articulos de investigacion sobre el funcionamiento
familiar en familias que tengan un hijo con una EPOF, (Figura 1).
La descripcion de los 49 estudios seleccionados, incluyendo el pais
en el que se realizo, la muestra del estudio y los instrumentos
utilizados se muestran en la Tabla 1.

A partir de la revision de estos articulos, los resultados se
organizaron en las tematicas: impacto del diagndstico (N=18); rol
del cuidador principal (N=8); funcionamiento familiar (N=20);
impacto en la esfera emocional (N=7); efectos en la vida conyugal
y social (N=8); estrategias de afrontamiento (N=3); y familia y el
sistema de salud (N=7). A continuacion, se expondran los resultados
para cada tema.

Impacto del Diagnéstico

Los articulos revisados sobre el impacto del diagndstico
permiten identificar que, el diagndstico, la comunicaciéon y el
momento de deteccion de una EPOF son factores de influencia
prominente. En cuanto a la comunicacion, los padres suelen sefialar
la falta de tiempo y sensibilidad por parte de los médicos, lo que
genera una vivencia negativa de ese momento (Qian et al., 2015).
Al recibir un diagndstico precoz, los padres generalmente tienen
mayores herramientas para aceptarlo, tienen cierta preparacion
emocional y una mayor organizacion (Johnson et al., 2018; Qian et
al., 2015)

Recibir el diagnéstico de una EPOF tiene un impacto emocional
en los padres. Aparece ambivalencia respecto a la toma de decisiones
acerca del tratamiento y como consecuencia sentimientos de
ansiedad e incertidumbre (Sjoberg et al., 2020). Luego, gracias al
conocimiento y la adecuacion en su funcion de cuidadores, los
padres ganan confianza en su manejo sobre la enfermedad,
volviéndose expertos y sintiéndose capaces de ensefar y educar a
otros (Khair y Pelentsov, 2019; Somanadhan et al., 2021). La
adaptacion de los padres puede mejorarse mediante el aumento de
los recursos intra y extrafamiliares y la disminucion del estrés
familiar percibido en las madres (Boettcher et al., 2021).

A partir del diagnostico, los padres refieren experimentar un
cambio de estatus, pasan de ser padres de un nifio sano a padres de
un nifio con una EPOF. Los padres destacan la incertidumbre
respecto del futuro y expresan la lucha emocional y dolorosa que
atraviesan cuando se trata de una condicion progresiva y fatal
(Boettcher et al., 2020; Somanadhan et al., 2016; Somanadhan et
al., 2021). En algunos casos, los padres se enfrentan al desafio de
una muerte prematura, donde el deseo de ver a su hijo crecer, se
transformo en el temor a la muerte (Obeidat et al., 2021; Qian et al.,
2015; Yang et al., 2016).

Los padres mencionan la constante preocupacion sobre el futuro,
salud emocional y fisica, bienestar social y la capacidad de funcionar
independiente de sus hijos (Holm et al., 2021; Pfeiffer et al., 2021).
También, los padres tienen la responsabilidad de encontrar
cuidadores capacitados y obtener las adaptaciones necesarias, de
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Figura 1
Diagrama de Flujo
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(n=3)
Caso anico (n = 1)
Tabla 1
Descripcion de los Estudios Incluidos en la Revision Sistematica
Cita Pais EPOF Muestra Instrumento
Baiocco et al., 2017 Italia Distrofia Muscular de 23 madres y 16 padres de nifios (6-14 afios) Family Adaptability and Cohesion Evaluation
Duchenne Scales entrevista
Baumbusch et al., 2019 Canada Enfermedades Poco 15 madres y 1 padre de personas (hasta 20 Entrevista semi-estructurada
Frecuentes afios)
Boettcher et al., 2020 Alemania EPOF con ventilacion 75 familias de niflos (menores de 21 afios) The Ulm Quality of Life Inventory for Parents,
mecanica The Brief Symptom Inventory, The Coping
Health Inventory for Parents, The Oslo-Social
Support Scale, The Family Assessment Measure
Boettcher et al., 2021 Alemania Enfermedades quirurgicas 107 madres y 97 padres de nifios The Family Assessment Measure, The Oslo-
congénitas Social Support Scale, Impact on Family Scale
Brenner et al., 2016 Canada Malformaciones 1675 familias con padres juntos con hijos cony  Quebec Longitudinal Study of Child
congénitas sin malformaciones congénitas Development
Campos et al., 2021 Argentina Fenilcetonuria 30 niflos de 8 y 11 afios con diagnostico y Children’s Coping Questionnaire, Scale
grupo control Perception of the Relationship with Parents
Currie y Szabo, 2019a Canada EPOF 15 padres menores de 15 afios Entrevistas semi-estructuradas
Currie y Szabo, 2019b Canada EPOF 11 madres, 4 padres de nifios menores de 11 Entrevistas semi-estructuradas
afios
Currie y Szabo, 2020 Canada EPOF 11 madres, 4 padres de nifios menores de 11 Entrevistas semi-estructuradas
afios
Fonseca et al., 2012 Portugal Anomalias congénitas 44 parejas padres de niflos con anomalias, 46 Brief Symptom Inventory 18, Maternal
parejas padres nifios sanos Confidence Questionnaire.
Golfenshtein et al., 2017  Estados Enfermedad cardiaca 129 padres de nifios con enfermedad cardiaca Parenting stress index- long form
Unidos congénita congénita y padres de nifios sanos
Gramer et al., 2013 Alemania Desordenes metabolicos 189 padres Cuestionario
Grant et al., 2012 Reino Unido ~ Mucopolisacaridosis 16 madres y 7 padres de niflos con MPS III; 20 The Resilience Scale for Adults, Brief COPE
tipo IIT madres y 3 padres de nifios con discapacidad
intelectual
Hjorth et al., 2021 Suecia y Atrofia Muscular Espinal 95 padres de nifios Entrevista
Dinamarca tipo 1y2
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Cita Pais EPOF Muestra Instrumento
Ho et al., 2021 China Enfermedades 21 padres y 59 madres de nifios (hasta 18 aflos) ~ PedsQL™Family Impact Module, Parental
neuromusculares Stress Scale
Holm et al., 2021 Dinamarca, Anomalias congénitas 43 madres, 15 padres y 2 cuidadores de nifios Entrevistas y grupos focales
Espaiia,

Polonia, Italia

Johnson et al., 2018

Reino Unido

Dismelia

11 madres y 9 padres de nios de hasta 5 afios

Entrevista semi-estructurada

Khair y Pelentsov, 2019

Reino Unido

Trastorno hemorragico

99 padres y 132 madres de nifios de 0 a 17 aflos

Parental Needs Scale for Rare Diseases

Lamb et al., 2016 Estados Sindrome de Rett 400 cuidadores primarios Efficacy component of the Parenting Sesnse of
Unidos Competence Scale, Ways of coping Checklist
revised, Family Assessment Meassure I11,
Psychological Adaptation Scale
Liang et al., 2019 China Distrofia muscular de 13 familias con 15 nifos (2-18 afios) y 15 PedsQLFIM - PedsQL
Duchenne familias no afectadas
Long et al., 2021 Australia Trastorno de la cadena 14 pacientes, 12 padres (3 de ellos también Grupos focales
respiratoria mitocondrial tienen diagndstico)
diagnosticado
Magliano et al., 2014 Italia Distrofias musculares de 336 padres de pacientes con DMD (246) y Family Problems Questionnaire
Duchenne y Becker DMB (90)
Miodrag y Peters, 2015 Estados Sindrome de Angelman 124 padres de personas (de 0 a 27 afios) con Parenting Stress Index
Unidos Sindrome de Angelman (99 con delecion [y 11,
11 con IC defectos, 14 UPD)
Needham et al., 2013 Estados Mucopolisacaridosis tipo II 74 cuidadores y 21 pacientes PedsQL FIM, supplemental questionnaire
Unidos
Neumann et al., 2021 Estados Sindrome del intestino 13 madres y 4 padres de nifios (0 a 19 afios) Family Managment Meassure
Unidos corto
Obeidat et al., 2021 Jordania Distrofia muscular de 20 padres (10 pares) de nifios (edad promedio Entrevista
Duchenne 14 afios)
Ortega, 2020 Argentina Distrofia muscular de 4 madres, 2 padres y 2 otros familiares de nifios  Escala de evaluacion de Cohesion y
Duchenne Adaptabilidad Familiar, Escala de Apoyo Social
MOS
Ortega et al., 2022 Argentina Enfermedades 35 familias de nifios (1 a 18 afios) Psychological Adaptation Scale and Adult
neuromusculares Self-Report Questionnaire, The Adult Self

Report

Pangalila et al., 2012

Paises Bajos

Distrofia muscular de
Duchenne

80 padres de 57 adultos

EuroQOL, Utrecht Coping List, General Self-
efficacy Scale

Pasquini et al., 2021 Estados Leucodistrofias y atrofia 15 padres, 4 con nifios con leucodistrofia Entrevistas semi-estructuradas
Unidos muscular espinal metacromatica, 10 con hijos con AME y 1 con
dos hijos con AME
Pfeiffer et al., 2021 Estados Acondroplasia 14 madres, 1 padre de nifios menores de 2 aflos ~ Grupos focales y entrevistas
Unidos y
Espafia
Picci et al., 2015 Italia EPOF 30 madres y 25 padres de nifios menores de The Satisfaction With Life Scale, The Profile
18 aflos con EPOF y 30 madres y 26 padres de ~ of Mood States, The Coping Orientation to
niflos menores de 18 afios con enfermedades Problem Experienced, The Hamilton Rating
cronicas Scale for Depression, The Hamilton Rating
Scale for Anxiety
Porter et al., 2020 Estados Mucopolisacaridosis 19 madres y 6 padres de personas de 4 a 36 Grupos focales y cuestionario
Unidos tipo IIT afios
Qian et al., 2015 Estados Atrofia Muscular Espinal 21 pacientes, 64 padres, 11 clinicos Grupos focales
Unidos especializados
Ragusa et al., 2020 Italia Sindrome de Prader Willi 21 nifios y adolescentes con sindrome de Prader ~ Entrevistas escritas
Willi, 34 adultos y 138 cuidadores
Rozensztrauch et al., Polonia Atresia esofagica 73 padres de nifios (de 1 mes a 18 afios) que PedsQL™ Family Impact Module
2019 tuvieron cirugia de atresia esofagica
Saetrang et al., 2018 Noruega Distrofia muscular de 12 familias de nifios (de 7 a 17 afios) Entrevistas
Duchenne
Sjoberg et al., 2020 Suecia Deficiencia de miembros 12 madres y 5 padres de nifios (edad media Entrevistas semi-estructuradas
superiores y/o inferiores 5.9 afios)
Somanadhan y Larkin, Irlanda Mucopolisacaridosis 8 padres de personas (0-24 afios) Entrevistas en profundidad
2016
Somanadhan et al., 2021  Irlanda Mucopolisacaridosis 8 padres de personas (0-24 afios) Entrevistas en profundidad
Sulmonte et al., 2020 Estados Distrofia Muscular de 10 padres de nifios con DMD que ademas Entrevistas
Unidos Duchenne tienen otros hijos no afectados de 8 a 17 afos
Trawicka et al., 2019 Polonia Sindrome de Marfan y 25 adolescentes con sindrome de Marfan, 29 Family Assessment Scale, Child Behavior

artritis reumatoide juvenil
idiopatica

con All 'y 20 sin enfermedad cronica

Checklist, Youth Self-Report
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Cita Pais EPOF Muestra Instrumento
Turan et al., 2019 Turquia Distrofia muscular de 28 nifios y adolescentes con DBMD y 50 grupo  Kiddie-Sads-Present and Lifetime, the Beck
Duchenne y de Becker control sano. 8,11 edad media de pacientes Depression Scale, State-Trait Anxiety Inventory,
Parenteral Attitude Research Instrument, the
Child Behavior Checklist, Family Assessment
Device.
Vitale, 2016 Estados Sindrome de Prader Willi 15 madres y 5 padres de niflos ( 2 a 17 afios) Entrevistas
Unidos
Von Gontard et al., 2012 Alemania Atrofia muscular espinal 96 nifos y adolescentes con AME de 6 a 18 aflos Questionnaire on Resources and Stress, Family
y 59 controles Crisis Orientated Personal Evaluation Scale, the
F-SOZU questionnaires.
Waldboth et al., 2021 Suiza Enfermedades 10 jovenes (14-30 afos) con ENM y 21 Entrevistas
neuromusculares familiares
Yamaguchi y Suzuki, Japon Distrofia muscular de 18 padres con hijos de 15 a 30 afios con ENM Entrevistas semi-estructuradas

2014 Duchenne

Yang et al., 2016 Taiwan Atrofia muscular espinal 19 padres con hijos con AME Entrevistas
tipo Ly II
Zengin et al., 2020 Turquia Mucopolisacaridosis 8 padres con hijos (n=10) con una media de Entrevistas semi-estructuradas

edad de 8.8

monitorear a su hijo para evitar complicaciones, defender a sus hijos
y educar a otros sobre la enfermedad. Esta responsabilidad puede
resultar abrumadora y generar en los padres hipersensibilidad e
hipervigilancia (Long et al., 2021; Pfeiffer et al., 2021).

Rol del Cuidador Principal

En cuanto al rol de cuidador, son las madres quienes suelen
adoptar la funcion de cuidador primario, mientras que el padre
provee atencion secundaria. Asi, mientras que las madres se
encargan de satisfacer las necesidades basicas del niflo, los padres
asisten a las madres y se encargan de las actividades que requieran
fuerza (Obeidat et al., 2021).

Los cuidadores principales reportan fatiga, estrés, aislamiento
social e insomnio (Obeidat et al., 2021). A su vez, aparece un
impacto en el ambito laboral, que puede experimentarse como
pérdida de poder y la sensacion de no poder estar fuera de su casa
y disfrutar de su tiempo (Baumbusch et al., 2019; Obeidat et al.,
2021; Pfeiffer et al., 2021; Ragusa et al., 2020).

Al impacto en lo laboral se suma el gasto financiero que implica
el acceso a los medicamentos, prestaciones y servicios (Gramer et
al., 2013; Khair y Pelentsov, 2019). Por esto, hay familias que
reciben algln tipo de asistencia financiera por parte del gobierno,
o apoyo no remunerado proveniente de sus familiares o amigos.
Otras familias reportan necesidades insatisfechas, y algunas de ellas
no conocen la posibilidad de recibir apoyos gubernamentales o no
califican para recibirlo (Jones et al., 2018).

Funcionamiento Familiar

Los estudios que describieron el funcionamiento familiar
parecen indicar que este se encuentra afectado por los sintomas de
la enfermedad, las necesidades de cuidado y el impacto que se
genera al recibir un diagnostico (Currie y Szabo, 2019a; Turan et
al., 2019). La presencia de una EPOF afecta a la familia a nivel
emocional, en ocasiones, también hay un impacto en el ambito
social, cognitivo y en el de la comunicacién (Rozensztrauch et al.,
2019). Muchas veces los padres se enfrentan a dificultades a la hora
de expresar sus problemas emocionales y psicologicos en la familia
(Obeidat et al., 2021).

Algunas familias reportan cambios positivos en lo que respecta
a la dinamica familiar: fortalecimiento de lazos familiares, toma de
perspectiva y focalizacion en el presente y lo positivo, disfrute de
las pequeiias victorias, la modificacion de valores personales, y una
mejoria en su habilidad para realizar tareas desafiantes y manejar
situaciones dificiles (Neumann et al., 2021; Obeidat et al., 2021;
Pfeiffer et al., 2021).

En cuanto al funcionamiento familiar, estudios revelaron que las
familias exhiben buenos niveles de cohesion familiar —siendo
relacionadas o semi-relacionadas— (Ortega, 2020) y que los
adolescentes perciben a sus familias como cohesivas y flexibles
(Trawicka et al., 2019). Se ha demostrado, que un funcionamiento
disfuncional, con mayor desconexidn, peor comunicacioén y
satisfaccion familiar, se correlaciona con problemas
comportamentales en adolescentes (Trawicka et al., 2019).

Se han encontrado que la asignacion de un solo cuidador y el
nivel de discapacidad del nifio se asocia con menores niveles de
funcionamiento familiar (Brenner et al., 2016; Liang et al., 2019;
Needham et al., 2013). Por el contrario, se obtuvieron mejores
puntuaciones cuando el diagnodstico lo recibio el primogénito
(Brenner et al., 2016). A su vez, la autoeficacia de los padres, el
afrontamiento centrado en el problema y en la emocion correlacionan
positivamente con el funcionamiento familiar (Lamb et al., 2016).

El funcionamiento y bienestar de las familias se encuentran
amenazados debido a la tension recurrente y al riesgo constante de
sufrir trastornos mentales (Vitale, 2016; Waldboth et al., 2021). Un
periodo importante es el de transicion a la vida adulta, donde la falta
de informacion puede dificultar mantener el buen funcionamiento
y bienestar de la familia (Yamaguchi y Suzuki, 2014). Respecto de
los hermanos, se encontrd que las relaciones incluyen discusiones
y burlas, sin embargo, también el aprendizaje de RCP, manejo de
medicamentos (Sulmonte et al., 2020).

El funcionamiento familiar puede ser el predictor mas importante
de la calidad de vida y la salud mental (Boettcher et al., 2020). Se
encontraron como recursos que fomentan la salud psicologica:
mantener el empleo, estar activo, ir a la iglesia, asistir a terapia,
tener el apoyo de familiares, amigos y grupos de familiares de
pacientes (Needham et al., 2013). Muchos padres aconsejan
centrarse en los aspectos saludables y no solo estar enfocado en el
cuidado y el tratamiento (Hjorth et al., 2021; Holm et al., 2021).
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Impacto en la Esfera Emocional

A nivel emocional, los hallazgos indican niveles similares de
depresion ante el diagndstico de una EPOF, en comparacion con el
diagnodstico de enfermedades cronicas. Se evidenciaron niveles
altos de ansiedad y la aparicion de temor, insomnio y estado de
animo depresivo (Picci et al., 2015). A su vez, se llegd a la
conclusion de que los niveles de estrés varian segun la EPOF o
discapacidad del niflo y eso disminuye los niveles de calidad de vida
(Liang et al., 2019; Miodrag y Peters, 2015; Needham et al., 2013).

Un estudio concluyo que el principal objeto de preocupacion es
la sensacion frecuente de pérdida, el sentimiento de inadecuacion
para manejar la situacion y la conviccion de que toda la familia se
encuentra influenciada por la condicion del paciente (Magliano et
al., 2014).

Efectos en la Vida Conyugal y Social

A partir de la aparicion de un diagnostico las relaciones
matrimoniales pueden volverse tensas (Somanadhan et al., 2016).
Se identificaron como estresores conyugales la falta de tiempo
personal o social, estrés constante, financiero y relacionado con
encontrar personal cualificado (Grant et al., 2012). Muchos padres
recomiendan planificar momentos en pareja para disminuir el estrés
en su relacion (Vitale, 2016).

La esfera social es otra area comprometida. Las relaciones
extrafamiliares pueden ser dificiles de sostener (Ragusa et al.,
2020). Se evidencia una limitacion social, el experimentar estigma
o ser ignorados (Pfeiffer et al., 2021; Zengin et al., 2020), y la
necesidad de encontrarse disponibles para sus hijos todo el tiempo
(Obeidat et al., 2021). Se menciona el impacto en las vacaciones u
otras actividades, que deben limitarse o adaptarse (Pfeiffer et al.,
2021). De todos modos, las familias mencionan que, con el tiempo,
se vuelven mas adaptativas (Obeidat et al., 2021). Por otro lado, las
familias reciben apoyo de otros familiares y amigos y también
desarrollan amistades con familias de pacientes, frecuentemente a
través de organizaciones (Pfeiffer et al., 2021).

Estrategias de Afrontamiento Utilizadas por Estas Familias

En cuanto a las estrategias de afrontamiento utilizadas por los
padres, se encuentra un predominio en los mecanismos centrados en
la emociodn, la confianza en Dios y en la vida después de la muerte
(Zengin et al., 2020) y se presta menos atencion a las metas a largo
plazo y planificacion futura (Grant et al., 2012). Un estudio concluyd
que, mientras que padres de nifios con EPOF acudian mayormente
a la religion, padres de nifios con otras condiciones cronicas se
centraban en la planificacion activa, la busqueda de apoyo social
instrumental y la reinterpretacion positiva (Picci et al., 2015).

Sistema de Salud

Los cuidados que requiere la enfermedad deben ser incluidos en
la dindmica familiar. En algunos casos, se logran desarrollar rutinas
para manejar de manera exitosa los cuidados médicos (Neumann et
al., 2021). Hay una necesidad de que otros hijos logren su
independencia rapidamente para asumir un rol de apoyo (Porter et
al., 2020).

La dindmica familiar puede verse afectada por pasar periodos de
tiempo en el hospital. A su vez, mientras la experiencia en el hogar se
siente como un espacio de comodidad y seguridad (Somanadhan et
al., 2016), para quienes reciben ayuda extra puede vivirse una pérdida
de limites dentro de las esferas privadas (Currie y Szabo, 2019b).

Se encontraron dificultades con la obra social para acceder a los
servicios necesarios y en consecuencia la necesidad de constantes
intercambios con representantes de la misma (Pasquini et al., 2021).
Asimismo, la falta de coordinacion entre los profesionales de la
salud, contribuye al retraso en el acceso a las prestaciones. El
esfuerzo que implica la lucha constante con la obra social es una
carga para los padres, y la viven como agotadora (Baumbusch et
al., 2019; Currie y Szabo, 2019a, 2019b).

Discusion

El objetivo del presente estudio fue revisar literatura relacionada
a la convivencia de una familia con un diagnostico de EPOF. La
literatura existente reveld que el funcionamiento familiar se
modifica a partir del diagnéstico de una EPOF en un miembro de
la familia. Debido a la presencia de la enfermedad y por su
manifestacion es necesario reorganizar los roles, funciones y rutina
familiar, necesitando una adaptacion y ajuste emocional
(Baumbusch et al., 2019; Currie y Szabo, 2019a; Neumann et al.,
2021; Obeidat et al., 2021; Pfeiffer et al., 2021).

Los resultados de esta revision evidenciaron un impacto negativo
en la vida conyugal, aparecieron como estresores la falta de tiempo
personal, estrés constante y financiero (Grant et al., 2012). Por otro
lado, las familias mencionan un cambio en la manera de afrontar
las situaciones (Neumann et al., 2021; Obeidat et al., 2021; Pfeiffer
etal., 2021; Porteous et al., 2021). A su vez, respecto del transitar
por el sistema de salud, algunos padres mencionaron dificultades
para acceder a los servicios de salud y para generar coordinacion
entre los profesionales, pasar largos periodos de tiempo en el
hospital, y el encontrarse con personal de salud en su hogar (Currie
y Szabo, 2019b; Somanadhan et al., 2016).

El funcionamiento familiar puede desempefiar un rol fundamental
en la salud psicologica de los cuidadores. Es necesario que los padres
cuenten con la informacion correcta y reciban un trato con empatia.
Es esencial que los profesionales de la salud realicen intervenciones
en pos de las necesidades y capacidades de la familia (Boettcher et al.,
2020; Saetrang et al., 2018; Sjoberg et al., 2020; Turan et al., 2019).

En este sentido, a partir de las conclusiones de esta revision, se
recomienda a psicologos o profesionales de la salud que asistan a
familiares de personas con enfermedades poco frecuentes atender
a los estresores presentes a partir del diagndstico y favorecer
estrategias de afrontamiento adaptativas. A su vez, se sugiere
trabajar de manera interdisciplinaria con otros profesionales
tratantes para facilitar el transitar de las familias por el sistema de
salud. El abordaje de aspectos familiares de riesgo seria una forma
de trabajar a favor de una mejor calidad de vida, tanto de la persona
diagnosticada como de su familia.

Este trabajo demuestra que la mayoria de los estudios incluidos
se llevaron adelante en Estados Unidos, Alemania, y otros paises
europeos. Se identificaron unicamente dos estudios Iberoamericanos
que exploraron esta tematica en Argentina o Espafia. Esta limitacion
indica la necesidad de fomentar la investigacion de aspectos familiares
en la poblacion iberoamericana. En cuanto a las enfermedades
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estudiadas, surgié como limitacion dado que los estudios encontrados
se basan en enfermedades particulares o grupos de enfermedades,
demostrando la escasez de estudios que tratan estas tematicas en
EPOF como un conjunto heterogéneo de enfermedades.

A partir de la busqueda centrada en el funcionamiento familiar,
surgieron gran variedad de tematicas relacionadas a la vida familiar
de personas con EPOF. De este modo, se evidencia el rol
fundamental que cumple la familia el tratamiento de nifios con una
EPOF y la complejidad de llevar a cabo un abordaje centrado en la
familia. Se debe pensar en realizar un trabajo interdisciplinario con
la familia y considerar los recursos con los que cuenta, entre ellos,
el funcionamiento familiar.

A partir de la realizacion de este trabajo y la escasez de
informacion en la region latinoamericana, se considera relevante y
necesario investigar como es el funcionamiento familiar de familias
con hijos con una EPOF en poblacion argentina. A su vez,
entendiendo la importancia del momento de comunicacion del
diagnostico, se propone realizar un modelo de comunicacion
psicoeducativo que acompaiie el proceso de asesoramiento genético,
evaluando su impacto en el funcionamiento familiar.
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