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1. INTRODUCCIO

Les malalties minoritaries (MM) o també conegudes com les malalties rares o de baixa
prevalenga sén un conjunt molt ampli i heterogeni de condicions patologiques complexes que
poden afectar tots els trams d’edat, des dels nadons fins les persones grans.

S’estima que hi ha entre 7.000 i 8.000 malalties diferents i, malgrat la diversitat, cal dir que hi
ha uns trets que sén comuns a totes elles. En general, sén malalties greus, amenacadores per a
la vida i cronicament debilitants (el 50% de les persones afectades per MM tenen una
pronostic vital de risc). Sovint afecten organs i funcions que requereixen d’intervencions
complexes i interdisciplinaries. La majoria sén malalties amb graus de discapacitat que
comporten una pérdua molt important de I'autonomia de les persones afectades i les seves
families.

El 80% tenen un origen geneétic i sdn causa significativa de morbiditat i mortalitat especialment
en l'edat pediatrica. Actualment s’estima que entre un 6 i un 8 % de la poblacid
general pot estar afectada per qualsevol d’aquestes malalties. A la Unid Europea es
considera que hi ha entre 30 i 35 milions de persones afectades (dada equivalent a la
poblacié conjunta d’Holanda, Belgica i Luxemburg). A Espanya s’estima que les
persones afectades superen els 3 milions, de les quals unes 400.000 resideixen a
Catalunya (EURORDIS, 2005; Orphanet, 2007).

A la vista d’aquesta situacid el Departament de Salut de la Generalitat de Catalunya ha
desenvolupat, des de I'any 2006, tota una serie d’iniciatives orientades tant a I’analisi de la
situacié de les persones afectades com al desenvolupament d’actuacions que reverteixin en la
millora de la seva qualitat de vida. Entre les accions més destacades hi ha les seglients:

— La Llei de Salut Publica, que recull la proteccié de la salut de la poblacié en I'ambit de les
discapacitats derivades de les malalties amb baixa prevalenca.

— La pagina web de la Generalitat de Catalunya® on hi ha disponibles les llistes de centres i de
professionals experts en MM, per facilitar I'accés a la informacio.

1. Vegeu la pagina al web de la Generalitat de Catalunya: http://www.gencat.cat/
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— El Pla de Salut de Catalunya, que inclou les anomenades malalties neurologiques
minoritaries, amb |'objectiu de millorar-ne el coneixement pel que fa a la freqliencia, la
distribucid territorial i les necessitats que es plantegen per afavorir el diagnostic i establir
mesures de tractament i recursos.

— EI Pla Director Sociosanitari, que estableix les linies d’actuacio en I'atencid de les malalties
neurologiques degeneratives (entre les quals hi ha el grup de les malalties neurologiques
minoritaries), amb I'objectiu de conservar i mantenir la independéncia i les competéncies de
les persones afectades i millorar la qualitat de vida del malalt i del seu entorn.

— El Programa d’avaluacié, seguiment i financament dels tractaments farmacologics d’alta
complexitat que té com a finalitat la millora dels resultats en la salut i I'Gs racional d’aquests
tractaments, tot garantint-ne I'equitat d’accés i la sostenibilitat. Els tractaments farmacologics
d’alta complexitat inclouen, entre altres, les terapies farmacologiques orfenes indicades en
patologies de molt baixa prevalenca.

D’altra banda, la manca d’informacié epidemiologica i de la utilitzacié de serveis sobre les MM
va determinar dur a terme diferents estudis?, realitzats en el periode de 2006 al 2008 per la
Catedra de Recerca Qualitativa i la Fundacié Dr. Robert, que pretenien assentar les bases per a
la millora de les intervencions que es realitzen en el Sistema de Salut. Els més destacats son:

— Estudi sobre les necessitats i les demandes percebudes de les persones afectades, families i
professionals, dut a terme I'any 2006. Els resultats posen de manifest que es donen les
situacions seglients: a) Manca d’informacid organitzada i accessible sobre MM; b) Dificultats
en la deteccid, accessibilitat i atencid sanitaria especifica; c¢) Problemes en l'accés a
prestacions socials i economiques; d) Poc ajut en el financament d’investigacid (basica,
sanitaria i psicosocial) i e) Debilitat de les associacions de MM.

— Estudi per coneixer les necessitats de formacid dels professionals de salut en MM i
medicaments orfes, dut a terme I'any 2007. Els resultats principals assenyalen necessitats
formatives en relacié amb: a) Suport psicosocial i comunicacié de noticies als pacients i a les
families; b) Acompanyament psicologic i maneig de la incertesa davant de les MM; ¢) Maneig
clinic dels professionals d’atencié primaria (AP) per llegir els signes i simptomes i d)
Coordinacio entre els diferents professionals i nivells assistencials.

— Estudi, desenvolupat I'any 2008, amb dues linies de treball: a) Identificar centres, serveis i
professionals que realitzen diagnostic, consell i acompanyament genetic i tractament a
afectats i families i b) Identificar el mapa d’associacions d’afectats a Catalunya i les seves
necessitats, objectius i recursos disponibles. En relacié amb la primera linia, tota la informacié
generada ha permes actualitzar la llista publica de la pagina web de la Generalitat de
Catalunya. Respecte a la segona, s’han visualitzat totes les tasques dutes a terme per les
associacions de persones afectades en els Ultims anys en relacié amb 'oferta de serveis, al seu
treball d’advocavy i de suport a la investigacio.

2 El resum d’aquests estudis, realitzats per la Fundacié Dr. Robert i la Catedra de Recerca Qualitativa, es
poden trobar al web seglient:
http://www.malaltiesminoritaries.uab.cat/index.php?option=com_content&view=article&id=13&Itemid
=9&lang=ca
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A partir del 2009, amb la constitucié de la Comissié Assessora de Malalties Minoritaries
(CAMM) (Ordre SLT/233/2009), es proposa avancar en el procés d’atencié a les persones
afectades i llurs familiars i es posa en marxa el grup de treball per la millora del model
assistencial. Aquest grup, liderat pel Servei Catala de la Salut, ha promogut una analisi del
procés d’atencid a persones afectades d’una malaltia minoritaria, que serveixi de base per a la
construccié d’'un model d’atencié integral en el context public catala.

Aixi doncs, aquest document presenta els resultats d’aquest treball, elaborat per la Fundacid
Dr. Robert a través de la Catedra de Recerca Qualitativa (UAB) i amb estreta col-laboracio del
CatSalut i la CAMM.

Cal destacar que s’ha comptat amb una amplia participacid de les associacions, persones
afectades i llurs families i professionals. Tothom ha pogut transmetre la seva visié sobre el
futur model d’atencid.
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2. OBJECTIUS

Objectiu general

Descriure i analitzar les situacions i les necessitats de les persones afectades de MM i
families en relacid amb el sistema d’atencié, que serveixi de base per al disseny, la
implementacié i I'avaluacid d’un model d’atencié integral d’acord amb I'actual sistema
public catala.

Objectius especifics

Indagar sobre les necessitats percebudes de les persones afectades de MM i llurs families
en relacié amb els eixos del sistema d’atencié segiients:

Sistemes de diagnostic i diagnostic precocg

Pla d’atencid integral

Suport a les families i integracid a la comunitat
Sistemes de comunicacié

Contrastar les percepcions de les persones afectades i familiars amb la visid dels
professionals que intervenen en els mateixos processos d’atencié i suport.

Proposar recomanacions pel que fa a la millora del model actual en el context del sistema
public catala.
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3. DESENVOLUPAMENT METODOLOGIC

Per dur a terme I'analisi del procés d’atencié a persones afectades d’una MM i llurs families

s’ha utilitzat una metodologia en cinc fases (vegeu figura 1).

Figura 1. Desenvolupament metodologic

Desenvolupament metodologic

FASES

) S

-———>

Determinacio6 de clusters i
casos tragadors

Descripcid i Analisi de casos
tragadors

Fluxograma analitzador del
procés d’atencio

Analisi xarxes o—>
Taller d’Analisi
Recomanacions de vi

METODES | TECNIQUES

PRODUCTES

-

{" ~ Revisié bibliografica

- Entrevistes IC (Associacions,
experts)

..~ Mostreig teoric

" - Entrevistes individuals i grupals

afectats i families
- Transcripcié narrativas

Criteris de mostreig

Descripcioé casos segons criteris

Guid entrevistes

Matriu d’analisi

- Representaci6 grafica fluxogrames

(aplicatiu i metodologia propia)

Fluxogrames

Llistat problemes/ necessitats
d’afectats i familiars

—Pp

- Entrevistes persones afectades i
families
- Construccié matriu xarxes i grafic
(Dia V 0.96.1 /UCINET)

Matriu d’analisi i Grafic xarxes
patré actual per cluster

-Eleccié de professionals a partir de la
informacié de I’analisi de xarxes, de la
BBDD FdRobert, de I'lES, Associacions, Pla
Director Sociosanitarii CATSALUT

- Guia de transferibilitati punts en comu i

. especificitats entre clusters)

Eixos de millora del Model
actual i recomanacions de canvi

—Pp

3.1. Determinacio dels clusters

La primera fase ha estat la determinacié de clusters de malalties minoritaries i que ha tingut
com a finalitat reduir la complexitat de I’analisi posterior.

Tot i la dificultat per establir criteris d’agrupacid, els criteris seguits han tingut en compte
fonamentalment aspectes clinics i epidemiologics, aixi com altres orientacions dels experts en
aquest tema. Finalment els criteris que s’han determinant sén els segiients:

1.

3.
4.

(morbiditat).

persones afectades i llurs families).

També s’han tingut en compte altres criteris com:

Malalties que comportin risc greu vital (mortalitat) i malalties cronicament debilitants
Preséncia d’una associacié de malalts activa (per assegurar la implicacié de les

Preséncia de persones expertes/serveis en la malaltia.
Afectacid a diferents grups d’edat (nens/joves/adults).

5. Afectacié en I'aparenca externa (rebuig social i invisibilitat).

6. Malalties presents a Catalunya.

3 Establerts amb col-laboracié amb la CAMM, les associacions de persones afectades i families i incorporant també
els resultats dels estudis realitzats a Catalunya i les orientacions de EURORDIS.
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7. Voluntarietat de les persones afectades i families a col-laborar.
Aixi doncs, els clusters que s’han determinat sén:

— Malalties neuromusculars, amb tres subgrups: atrofies, distrofies i neuropaties.

— Malalties metaboliques hereditaries: mucopolisacaridosi, sindrome de Fabry, de Hurler i
Gaucher.

— Malalties que cursen amb retard mental: sindrome d’Apert; Rett, Prader Willi, i X Fragil.
—Malalties sensorials: sindrome d’Uscher, la retinosi pigmentaria i altres que cursen en
sordceguesa i pluridiscapacitat.

Cal tenir en compte que es tracta d’un tipus de mostreig intencional. Aquest, implica la
seleccid de casos sobre la base d’un proposit especific en lloc de I'atzar i té la finalitat
d‘incloure el maxim de variabilitat de situacions pel que fa als objectius que es volen explorar.

3.2. Descripcid i analisi de casos tragadors

Per cada cluster s’ha fet un segon mostreig per seleccionar els casos. S’ha realitzat un mostreig
intensiu per representativitat teorica, tenint en compte els criteris mostrals establerts i
especificats per la bibliografia, les aportacions dels experts de la CAMM i els informants clau de
les associacions (vegeu la taula 1). S’han inclos entre tres i set casos per clister que abastin
diferents situacions.

Taula 1. Eixos i criteris de mostreig dels casos

Eixos Criteris de mostreig
Criteris demografics Regio sanitaria de procedéncia
Rural/urba
Criteris socioestructurals Edat
Sexe

Situacio laboral

Nivell economic
Criteris epidemiologics i clinics Mortalitat

Morbiditat

Problemes de salut

Nivell de dependencia

Criteris d’us de serveis Temps d’utilitzacio
(unitats i serveis de referéncia Servei public exclusivament, public/privat
utilitzats) Tipus de serveis
Satisfaccid
Xarxa social Cuidador/a familiar
Cuidador/a entorn
Altres

S’ha accedit als casos a partir d’'informacio de les associacions de les persones afectades. A
continuacid, i a tall de resum, es presenten a les taules 2,3,4 i 5 les caracteristiques principals
dels casos amb relacié al tipus d’'informant, la malaltia o la sindrome i la situacio clinica de la
persona.
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Taula 2. Caracteristiques principals dels casos del clister de malalties neuromusculars

Tipus d’informant Malaltia Situacio clinica de I'afectat
Persona afectada Distrofia  muscular de Alta dependéncia (fisica)
Duchenne Malaltia progressiva i discapacitat
Problemes de salut: complicacions
respiratories. Terminal
Historia de la malaltia: molt desconeguda
pels pediatres
Persona afectada Distrofia muscular Alta dependéncia (fisica). Va amb cadira de
Facioescapulohumeral rodes eléctrica
Problemes de salut: complicacions lleus.
Mare i pare de Atrofia tipus | Nadd que mor al cap de vuit mesos
nado afectat Problemes de salut: abséncia de to
muscular i problemes respiratoris
Mare d’infant Atrofia tipus | Nen de set anys
afectat Pronostic greu
Problemes de salut: crisis respiratories
Alta dependeéncia: va amb cadira de rodes
Persona afectada Neuropatia Problemes de salut: problemes de visid
mitocondrial Dependeéncia: baixa
Persona afectada Neuropaties Baixa dependeéncia (fisica)
(Charcot-Marie Tooth) Problemes de salut: peus cavus,
osteoporosi; problemes de mobilitat
Simptomatologia lleu al principi (nens
maldestres)
Es degenerativa i discapacitat.
Mare afectada Distrofia miotonica de Problemes de salut: problemes cognitius,
amb dos nens Steinert problemes cardiovasculars i oftalmologics
afectats La dependeéencia va augmentant al llarg del
temps. A més, la malaltia empitjora en les
generacions successives.
Mare de nen Sense diagnostic Alta dependéncia (fisica)
afectat Pluridiscapacitat

Problemes de salut: complicacions
respiratories

10
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Taula 3. Caracteristiques principals de les persones afectades de malalties metaboliques

hereditaries

Tipus d’informant

Malaltia

Criteris clinics epidemiologics

Mare de nen afectat de cinc
anys

Pare de nen afectat de set
anys

Pare de noia afectada de
dotze anys

Mare de dos nois afectats

Sindrome de Morquio (MPS

V)

Sindrome de Sanfilippo C o

MPS 111 C

Sindrome de Sanfilippo A o

MPS III' A

MPS III' A

Mitjana dependéncia
Afectacio ossia important
Multiples intervencions
quirargiques

Dependéncia baixa
Recentment diagnosticat
Dependeéncia alta
Pluridiscapacitat
Pronostic greu

Joves morts

Sindrome de Sanfilippo A o

Dependeéncia alta
Pluridiscapacitat
Pronostic greu

Taula 4. Caracteristiques principals de les persones afectades de malalties que cursen amb

retard mental

Tipus d’informant Malaltia Criteris clinics epidemiologics
Mare de noia afectada de dinou  Prader-Willi Dllzpgosidiseicla ells ol
anys Dependeéencia mitjana
Alteracions de conducta
Problemes amb el control de la dieta
Mare de nena afectada de sis Prader-Willi Diagnosticat als dos mesos de vida
anys. Dependéncia mitjana
Problemes de rehabilitacio (logopeda,
fisioterapia)
Mare de nen afectat de sis anys Prader-Willi Diagnosticat al segon any de vida
Dependeéencia mitjana
Problemes de rehabilitacié (logopeda,
fisioterapia)
Mare de jove afectat de vint-i- Prader-Willi Dependeéncia mitjana
cinc anys Dificultats cognitives
Problemes amb el control de la dieta
Mare de noi afectat Prader-Willi Dependencia mitjana
Dificultats cognitives
Problemes amb el control de la dieta
Pare de noia afectada de trenta-  Prader-Willi Dependeéncia mitjana

tres anys

Mare de jove afectada de trenta
anys

Sindrome de
Rett

Alteracions de conducta

Problemes amb el control de la dieta
Dependeéncia alta

Pluridiscapacitat

Alteracions de conducta

11
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Pare de nena afectada de dotze Sindrome de Dependéncia alta
anys Rett Pluridiscapacitat
Mare de nen de setze anys X-Fragil Dependéncia baixa
Dificultats cognitives
Mare de nen afectat de quatre X-Fragil Diagnosticat al cap de 3 anys i mig
anys Dependéncia baixa

Dificultats cognitives

Problemes de rehabilitacié
Mare de nen afectat de quatre X-Fragil Diagnosticat als dos anys i mig
anys Dependencia baixa

Dificultats cognitives

Problemes de rehabilitacié

Mare de nadé afectat de tres Sindrome Diagnosticat en néixer
mesos d’Apert

Mare de nena afectada de dotze  Sindrome Dependéncia baixa

anys d’Apert Problemes de rehabilitacio

Taula 5. Caracteristiques principals de les persones afectades de malalties sensorials

. ). . Criteris clinics
Tipus d’informant Malaltia . Lo
epidemiologics

Pare d’una jove afectada de Malaltia desconeguda, que cursa Dependéncia alta
divuit anys sordceguesa Pluridiscapacitat
Alteracioé de conducta
Mare d’una noia afectada de Malaltia que cursa amb retard Dependéncia alta
vint anys mental i sordceguesa Pluridiscapacitat
Alteracié de conducta
Mare d’una noia afectada de Malaltia que cursa amb retard Dependéncia alta
trenta-dos anys mental i sordceguesa Pluridiscapacitat
Alteracié de conducta
Persona afectada Sindrome d’Usher, tipus Il Dependéncia baixa
minusvalidesa
Persona afectada Retinosi pigmentaria Dependeéncia baixa
minusvalidesa

Les tecniques de generacido de dades que s’han utilitzat per poder fer I'analisi han estat
I’entrevista en profunditat i I’entrevista grupal. L’entrevista en profunditat ha consistit en
I’elaboracid d’un guié de preguntes obertes que ha permés cobrir una serie d’arees tematiques
generals per a cada informant, construint un sol guié ampliat que s’ha anat adaptant als
diferents informants (vegeu I'annex 1). Amb aquest guié s’ha construit un llistat de topics de
resposta que servien per comprovar el nivell de saturacié dels temes considerats en base a la
informacid obtinguda, aixi com per a realitzar una segona fase d’entrevistes grupals, posant
I’emfasi en les arees que es volia obtenir informacié més profunda i detallada. S’ha generat
informacio sobre:

— Expectatives de la persona afectada/familia


http://www20.gencat.cat/portal/site/Llengcat/template.PAGE/menuitem.0ee0bcc77434e6b0a2fd1210b0c0e1a0/?javax.portlet.tpst=a4e9697d75bfaa0dcc497c10d8c0e1a0&javax.portlet.prp_a4e9697d75bfaa0dcc497c10d8c0e1a0=tipusCerca%3Dcerca.tot%26action%3DPrincipal%26categories_avansada%3D%26numeroResultat%3D1%26numPagina%3D1%26input_cercar%3Dminusval%25C3%25ADa%26idFont%3D785430%26idHit%3D327621%26method%3Ddetall%26database%3DTERMCAT%26tipusFont%3DDiccionaris%2Bterminol%25C3%25B2gics%2Bdel%2BTERMCAT%26databases_avansada%3D&javax.portlet.begCacheTok=com.vignette.cachetoken&javax.portlet.endCacheTok=com.vignette.cachetoken
http://www20.gencat.cat/portal/site/Llengcat/template.PAGE/menuitem.0ee0bcc77434e6b0a2fd1210b0c0e1a0/?javax.portlet.tpst=a4e9697d75bfaa0dcc497c10d8c0e1a0&javax.portlet.prp_a4e9697d75bfaa0dcc497c10d8c0e1a0=tipusCerca%3Dcerca.tot%26action%3DPrincipal%26categories_avansada%3D%26numeroResultat%3D1%26numPagina%3D1%26input_cercar%3Dminusval%25C3%25ADa%26idFont%3D785430%26idHit%3D327621%26method%3Ddetall%26database%3DTERMCAT%26tipusFont%3DDiccionaris%2Bterminol%25C3%25B2gics%2Bdel%2BTERMCAT%26databases_avansada%3D&javax.portlet.begCacheTok=com.vignette.cachetoken&javax.portlet.endCacheTok=com.vignette.cachetoken
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— Serveis que hi han intervingut

— Accions, recursos i tramits que ha fet el servei
— Facilitats/interrupcions de les accions del servei
— Vivencia de la persona

Amb la informacid obtinguda en les entrevistes s’ha abordat I'analisi d’acord amb el metode
d’Analisi de Contingut Categorial Tematic (AC-ct), ampliament utilitzat en diferents estudis en
I’'ambit de salut (Andréu, 2000; Garay Uriarte et al., 2002). L’analisi de la informacié ha permés,
d’una banda, visualitzar el procés d’atencié de la persona afectada i familia en relacié amb (cas
tracador): a) Procés de diagnostic i diagnostic precoc cs; b) Pla d’atencid; c¢) Suport a les
families i d) Sistemes de comunicacio. |, d’altra banda, establir els topics que ens interessa
estudiar amb els professionals de diferents ambits que estan relacionats amb les persones
afectades de MM i llurs families.

3.3. Fluxograma analitzador del procés d’atencid

Un fluxograma analitzador és una representacié grafica d’'un procés que permet visualitzar el
recorregut de la persona i la seva intercomunicaci6 amb els altres actors (Carvalho,
Feuerwerker, & Merhy, 2007). L'objectiu de construir el fluxograma ha estat, d’'una banda, fer
una descripcid densa del procés d’atencid, incorporant la visid i la interpretacié que fan els
diferents agents implicats. De l'altra, construir un dispositiu que facilites als professionals
analitzar el procés d’atencié de la persona afectada de MM i poder elaborar d’una manera
col-legiada propostes de canvi per a la millora dels processos (vegeu el punt 3.5 a la pagina
seglient).

Les dimensions que s’han tingut en compte per a la construccié del fluxograma* han estat les
decisions cliniques, els serveis i episodis d’atencid i de cures (formals i informals) i 'expressio
de vivencies dels afectats i familiars (vegeu fluxograma a I'annex 2).

Aixi doncs, a partir de I'analisi dels casos tracadors s’han construit diferents fluxogrames
analitzadors que han permes representar el procés d’atencié centrat en la persona i la familia,
amb una riquesa de detalls per percebre aspectes de I'organitzacio, la produccié de serveis i
vivencies de la persona.

3.4. Analisi de xarxes

En el marc d’aquest projecte, I'analisi de xarxes ha estat una eina que ha permés visualitzar
I’estructura de relacions entre els diferents actors que interaccionen en el procés d’atencio a
les persones afectades de MM, afegint una nova visio al procés d’atencid. .

L’analisi de xarxes estudia les relacions especifiques entre una série definida d’elements (en
aquest cas el conjunt de relacions que té la persona afectada de MM); d’aquesta manera es
permet accedir a aspectes de la realitat social sovint no inclosos. En I'analisi de xarxes socials
existeixen dues tradicions fonamentals: la tradicid sociocentrica i la tradicié egocéntrica. En
aquest estudi s’ha optat per la tradicié egocentrica perqué aquesta explica les propietats d’un
grup de connexions que es tracen a partir d’'un ego donat (la persona afectada) (Coviello, 2005;
Durland & Fredericks, 2005; Mena, Pla, & Masip, 2007; Molina, 2004).

4 Per crear el fluxograma s’ha comptat amb el suport de RGR Asesoria y Gestién de Sistemas

13



Analisi del procés d’atencié a persones afectades d’una malaltia minoritaria:
bases per a la planificacié d’un model d’atencid integral en el context public catal. Octubre 2010.

Des d’aquesta perspectiva s’ha analitzat la xarxa significativa de les persones afectades
identificant les caracteristiques estructurals, les funcions i les caracteristiques/atributs. En
relacié6 amb les caracteristiques estructurals podem parlar de la grandaria de la xarxa, la
densitat (es refereix a la connexid entre els membres independentment de la persona
identificada), la composicié de la xarxa (personal, serveis, amics, etc). En relaci6 amb les
funcions que compleix la xarxa, s’ha pogut veure el suport emocional o la prestacié de serveis
de salut. Finalment, i en relaci6 amb les caracteristiques dels components, també s’ha
identificat si existeix una concentracié de funcions en determinats vincles o la intensitat de la
relacid vincular (forta, mitjana i debil).

Per construir la xarxa de cada persona s’ha dut a terme una entrevista amb la persona
afectada i/o familia. Les preguntes han explorat: a) les persones/serveis/professionals en que
la persona es relacionava en el dia a dia; b) tipus d’ajut que li donaven; c¢) intensitat de la
relacid i d) densitat de connexid entre els diferents components.

Finalment i amb la intencié de realitzar una analisi més global s’ha construit una “xarxa patro”
per cada clister (vegeu pagina: 49-53), que ha permeés complementar I'analisi dels processos
assistencials a partir d’identificar les relacions de les persones afectades amb els diferents
actors (professionals, serveis, associacions, etc).

3.5. Taller d’analisi i recomanacions de canvi

Amb les dades generades per les persones afectades i les families, s’ha considerat important la
incorporacié de la veu dels professionals, amb la finalitat de construir un “relat creuat” i
assegurar una visio contrastada. Per generar i recollir la seva veu s’han fet, per cada cluster, un
taller d’analisi i recomanacions de canvi.

L'estratégia préevia als tallers ha consistit en definir previament el perfil dels informants.
Aquests han estat validats pels diferents professionals del CatSalut que participen en la CAMM.
En la prova pilot es van considerar 4 perfils basics d’informants tenint en compte la seva
preséncia en el procés d’atencid a la persona afectada de MM. Els altres clusters varen
incorporar un perfil més. La taula 6 mostra els perfils dels informants.

Taula 6. Criteris de mostreig dels professionals

Claster Perfils

Claster de Gestors del sistema sanitari

malalties Professionals que intervenen Categoria professional

neuromusculars  en l'atencié Servei: hospital, centre d’atencié primaria,

CDIAP, escola especial.

Especialitzacié: medicina de familia,
infermeria d’atencio primaria,
neuropediatria, neurologia, logopeédia,
medicina interna, fisioterapia, terapia
ocupacional, professional d’escola
d’educacié especial, bioética.

Professionals d’associacions Especialitzacid: treball social, psicoleg
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Cluster de
malalties
metaboliques
hereditaries

Cluster de
malalties que
cursen amb
retard mental

Membres de societats
cientifiques, col-legis
professionals i associacions
professionals

Gestors del sistema sanitari
Gestors del sistema educatiu
Gestors del sistema d’accio
social

Professionals que intervenen
en |'atencié

Membres de societats
cientifiques, col-legis
professionals i associacions
professionals

Gestors del sistema sanitari
Gestors del sistema educatiu
Gestors del sistema d’accié
social

Professionals que intervenen
en |'atencié

Professionals d’associacions
implicats

Membres de societats
cientifigues i associacions

professionals

Categoria professional
Servei: hospital, centre d’atencié primaria,
CDIAP, escola especial

Especialitzacio: medicina de familia,
infermeria i treball social d’atencio
Primaria, neuropediatria, neurologia,

logopédia, medicina interna, fisioterapia,
terapia ocupacional, bioética, genetista,
d’educacié

professional d’escola

professional.

Categoria professional
Servei: hospital, centre d’atencié primaria,
CDIAP, escola ordinaria, escola especial

medicina de familia,
treball

neuropediatria,

Especialitzacio:

infermeria i social d’atencid

primaria, neurologia,

medicina interna, terapia ocupacional,

infermeria, bioetica, genetica,
professionals de I'educacié i de suport

educatiu
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Cluster de Gestors del sistema sanitari
malalties Gestors del sistema educatiu
sensorials Gestors del sistema d’accié
social
Professionals Categoria professional

Servei: hospital, centre d’atencié primaria,
CDIAP, escola ordinaria, escola especial,

ONCE

Especialitzacid: pediatria d’atencié
primaria, oftalmologia, medicina interna,
fisioterapia, terapia ocupacional,
infermeria, bioetica, genetica,

professionals de I’educacié i de suport
educatiu, treball social de serveis
especialitzats

Professionals d’associacions

implicats

Membres de societats

cientifigues i associacions

professionals

S’han fet quatre grups de discussié d’una durada de 4h. A la primera part del taller s’han
debatut els problemes identificats per les persones afectades i les families en relacié amb el
diagnostic i sistemes de diagnostic precog; pla d’atencid integral i suport a les familia i
integracidé a la comunitat. La segona part ha consistit en discutir propostes de recomanacions
de canvi (vegeu documentacio dels tallers en annex 3).

3.6. Rigorivalidesa de les dades

El treball de camp s’ha dissenyat en dues etapes: en la primera s’ha fet una prova pilot amb el
cluster de malalties neuromusculars per tal de elaborar la caixa d’eines metodologica més
adient. En una segona etapa el treball de camp s’ha dut a terme per a la resta dels clusters de
manera simultania.

Seguint els criteris de confiabilitat (trustworthiness) de Guba i Lincoln per les investigacions
qualitatives, la proposta en dues etapes pretenia aconseguir la transferibilitat dels resultats del
cluster de malalties neuromusculars envers els altres clusters. Es a dir, comprovar el grau en
que es podien aplicar els topics d’interes d’estudi del clister de malalties neuromusculars en
els altres clusters.

Per aconseguir aquest objectiu s’han utilitzat diferents procediments: a) explicitar la
representativitat escollida i descriure exhaustivament els subjectes i les situacions; b)
documentar i il-lustrar les categories analitiques amb els literals dels mateixos subjectes; c)
especificar la presa de decisions (mostreig, tecniques de generacié de dades, etc) per a
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comprovacions posteriors; d) recollida de registres concrets (llistat participants), transcripcions
textuals i cites directes. (Denzin & Lincoln, 2004; Kuper, Reeves, & Levinson, 2008).

Finalment per poder contrastar els resultats obtinguts, s’ha construit un instrument que I’hem
anomenat Guia de transferibilitat, que posa en relacid els resultats de tots els clusters per
cada un dels eixos analitzats, emfatitzant les diferéncies i similituds entre els diferents casos.
Aguesta guia té un caracter obert i dinamic i ha de permetre anar matisant i incorporant altres
MM i també veure els progressos en el futur (vegeu la Guia de transferibilitat a I’annex 4).

3.7. Participants

Al llarg de tot el procés s’ha treballat amb un total de 103 persones. A continuacid es mostra el
guadre que descriu la participacio:

Grafic 2: Participacié en I'analisi del model d’atencio a les persones afectades de MM

o .. Total
[ Cluster ] [ Treball de camp ] [ Participants ] [ participacié ]
(clﬁ?t?r' 2 entrevistes a informants clau ] E] R
Fenrevsies el T ) (Cu) 1
afectats
\ [ 1 taller de professionals ] -m — )
(clﬁft?r' [ 2 entrevistes a informants clau ] E] \
L’“etalf“’\“‘fl“es [ 1 entrevista grupal familia ] E] 13
es
[ 1 taller de professionals ] -
\_ J
(cla?t?r_ [ 4 entrevistes a informants clau ] E] )
gueiclisen [ 1 entrevista grupal familia ] @ 34
amb retard
tal
menta [ 1 taller de professionals ] -
\_ J
fc"]s'e’. [ 2 entrevistes a informants clau ] E] R
sensorials l 2 entrevistes grupals familia i ] E] 23
afectats
\ [ 1 taller de professionals ] E] ~— )

Finalment, els perfils de les persones que hi han participat han estat les seglients:

— Persones afectades de malalties neuromusculars i de malalties sensorials diferents i
malalties metaboliques.

— Familiars de persones afectades de malalties de malalties metaboliques hereditaries,
malalties que cursen amb retard mental, malalties sensorials i malalties sense diagnostic.

— Representats de les associacions ASEM Catalunya, MPS, Prader Willi Catalunya, Associacid
Catalana X-Fragil, Associacié de Sindrome de Rett, Delegacié de |’Associacid de Gaucher,
Associacié de Retinosi Pigmentaria i I’Associacié Catalana Pro Persones Sordcegues.

— Representants de societats cientifiques, col-legis de professionals i associacions de
professionals: Societat Catalana de Medicina Familiar i Comunitaria, Col-legi de Fisioterapia,
Associacidé Catalana de Terapia Ocupacional, Associacié d’Infermeria Familiar i Comunitaria i
Associacié Catalana d’Infermeria.
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— Professionals i teécnics vinculats a la planificacié i la gestid dels departaments de Salut,
Educacié i Acci6 Social i Ciutadania.

— Professionals de Treball Social d’Atencié Primaria.

— Professionals d’Infermeria i gestors/es de cas d’Atencié Primaria.

— Professional de fisioterapia d’empresa proveidora de serveis de fisioterapia (Fisiogestion).
— Professionals médics d’Atencié Primaria (metge de familia i pediatra).

— Professionals de Logopeédia i fisioterapia dels Centres de Desenvolupament Infantil i Atencié
Precog (CDIAP).

— Professionals especialistes de neurologia, neuropediatria i pediatria d’hospitals de tercer
nivell.

— Professionals especialistes en genetica d’hospitals de tercer nivell.

— Professionals especialistes en medicina Interna, oftalmologia i traumatologia d’hospitals de
tercer nivell.

— Treballador social, psicolegs i neuropsicoleg de I’Associacié ASEM Catalunya, Sindrome X-
Fragil i de I’Associacio Catalana Pro Persones Sordcegues.

— Professionals que pertanyen a comites de bioética.

— Professionals d’escola bressol per a infants amb pluridiscapacitat (Fundacié Nexe)
(infermera, fisioterapeuta i educadora).

— Professionals de 'ONCE (treballador social i mestra itinerant)

— Mestres, mestra d’Unitat de Suport a I'Educacié Especial (USEE), psicologa i directora
d’escoles inclusives.

— Directora, infermera i educadora d’escoles d’educacié especial.

— Auxiliar d’educacio especial d’entitat proveidora de serveis (Fundacié de I'Esplai).

— Professionals de la Fundacié Dr. Robert.
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4. RESULTATS

A continuacié es presenten els resultats de tot el procés d’analisi en relacié amb els objectius
de I'estudi.

Els resultats de l'analisi estan estructurats al voltant dels eixos analitzats: a) procés de
diagnostic i sistemes de diagnostic precog; b) pla d’atencid integral, ¢) suport a la familia i
integracid a la comunitat i d) analisi de xarxes

En primer lloc, es sistematitzen els aspectes a millorar formulats pels diferents actors
(persones afectades, families i professionals d’ambits) de cada cluster envers el procés
d’atencié. Aixi mateix, en la part final dels aspectes a millorar, es mostra la informacio
generada a partir de creuar les diferents visions dels actors i clusters emfatitzant les
coincidencies entre ells.

En segon lloc es sistematitzen les recomanacions manifestades pels actors per cada cluster
envers el procés d’atencid. També i com a tancament de les recomanacions, es creuen les
diferents visions dels actors de cada cluster assenyalant les coincidéncies entre ells.

En tercer lloc es presenta una analisi de xarxes de les relacions de la persona afectada de
malaltia neuromuscular al voltant de: a) caracteristiques estructurals de les xarxes; b) rols de
les xarxes i ¢) caracteristiques dels noduls de les xarxes. Aixi mateix, es mostra la informacié
generada a partir de comparar les xarxes dels diferents clusters.

Finalment es presenten les recomanacions que fa el nostre equip, orientades a la construccid
d’un model d’atencié en xarxa.
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4.1. Procés de diagnostic i sistemes de diagnostic precog

4.1.1.

Eixos que cal millorar formulats pels diferents actors®

Font
d’informacioé

Eix de millora

Cluster de malalties
neuromusculars

Claster de malalties
metaboliques hereditaries

Cluster de malalties que cursen
amb retard mental

Cluster de malalties
sensorials

a) Durada del
Procés de
diagnostic

Les persones
afectades i/o
familia

Assenyalen que el procés
de diagnostic és llarg.

Comenten que hi ha
desconeixement dels
professionals d’atencié
primaria (AP) de
simptomes o marcadors
gue poden indicar raresa.

Creuen que no tenen
credibilitat quan expressen
els simptomes detectats als
professionals

Assenyalen que el procés de
diagnostic és llarg.

Creuen que sovint s’actua davant
dels simptomes, sense pensar
gue podria formar part d’una
malaltia metabolica hereditaria
(MNH).

Assenyalen que el procés de
diagnostic és llarg quan no hi ha
signes externs aparents.

Valoren que hi ha
desconeixement dels
professionals d’AP de
simptomes o marcadors que
poden indicar raresa.

Creuen que no tenen
credibilitat quan expressen els
simptomes detectats als
professionals

Manifesten que els pediatres
tenen dificultats per deriva’ls a
serveis especialitzats. Descriuen
gue sovint son derivats als
especialistes per demanda del
CDIAP i/o escola. .

Ressalten que el procés de
diagnostic és complex en els
casos de sordceguesa i
pluridiscapacitat.

Senten que no tenen
credibilitat quan expliquen
els simptomes.

Manifesten que els pediatres
tenen dificultats per deriva’ls
a serveis especialitzats.

Les persones afectades de
Retinosi Pigmentaria
ressalten que el procés de
diagnostic és llarg perqué la
perdua de visio i audicio és
progressiva. Aquest procés
llarg té conseqiiéncies en la
vida quotidiana (soledat en
el procés, acceptacio
problema, no comunicacio

5 Aquest quadre mostra diferents codis a fi de mantenir la confidencialitat de les dades. El codi P correspon a participant. El nimero correlatiu a la P és la identificacié dels diferents participants. GT1 correspon al

Taller de professionals de malalties metaboliques. GT2 és el Taller de professionals de malalties que cursen amb retard mental i GT3 és el Taller de professionals de malalties sensorials.



Analisi del procés d’atencio a persones afectades d’una malaltia minoritaria:
bases per a la planificacié d’un model d’atencid integral en el context public catal. Octubre 2010.

Professionals
de diferents
ambits

Atribueixen el procés de
diagnostic llarg perqué no
hi ha signes externs
aparents o perque la
malaltia apareix d’una
manera progressiva.

Expliquen que hi ha MMH que és
fonamental el diagnostic rapid
per tal d’iniciar accions
terapeutiques que salvin la vida
del nen/a i/o evitin crisis severes
amb efecte toxic acumulatiu. No
obstant, destaquen que algunes
MMH que no tenen tractament el
guany d’un diagnostic rapid no
variaria el curs de la malaltia.
Reconeixen que en aquests casos
és important iniciar com més
aviat possible actuacions
terapeutiques i rehabilitadores
dirigides a millorar la qualitat de
vida (P1;GT1).

Atribueixen el procés diagnostic
llarg per la manca de marcadors
visibles i pel comengament subtil
i lent de la malaltia. | també
perque requereix un temps per
diagnosticar-la de forma certa.
(P1, P2; P3; GT1).

La manca d’actuacié i suport a la
vida diaria de la familia pot pesar
tant o fins i tot més que el
diagnostic en si (P4; GT1).

Ressalten que el procés de
diagnostic és molt complex, cal

tenir present que més del 50%

no es diagnostiquen (P1; GT2).

Consideren que el procés de
diagnostic no és tan llarg com
abans. Detecten que
actualment el que és llarg és el
procés de deteccié i derivacio
per iniciar el diagnostic.

Atribueixen diferents raons:
- Cal que passi temps per

veure si el que hi ha és un
retard en el
desenvolupament o un
retard mental.

- Totique ha millorat molt el
coneixement d’indicadors i

marcadors de MM, encara hi

ha dificultats per detectar i
derivar des de pediatria cap
a hospitals de tercer nivell.
- Llista d’espera en els
hospitals de tercer nivell.

Valoren, en conseqieéncia,que
s’allarga el procés de diagnostic

i s’ha perdut temps d’atencid i
rehabilitacid. A més,

en el mon laboral, etc.).

Expliquen que el procés de
diagnostic es va construint al
llarg del temps i no és un
procés tancat. Consideren
gue encara que no es tingui
el diagnostic medic és
important que la familia o la
persona afectada ja es posi a
treballar (P4; GT3).

Manifesten que la clau esta
en poder fer un diagnostic
de les funcions i capacitats
alterades de la persona
(diagnostic funcional),
encara que no hi hagi el
diagnostic medic o clinic
definitiu. A partir del
diagnostic funcional es
podria estudiar quines
dificultats té la persona i
iniciar un pla de treball per
tal de millorar la qualitat de
vida (P3; GT3).

Reivindiquen que s’hauria de
poder lligar més el diagnostic
meédic amb els serveis (P1;
GT3).
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b) Entrada al
sistema
per fer el
diagnostic

¢) Acompany
ament en
el procés

Les persones
afectades ifo
familia

Professionals
de diferents
ambits

Les persones
afectades i/o
familia

Manifesten que, per
diferents raons, I'entrada al
sistema per fer el
diagnostic és via informal
(urgéncies).

Reconeixen que I'entrada
al sistema a vegades es fa
per urgencies per rad de
les llistes d’espera de les
consultes dels hospitals.

Gestid de I'espera davant
de possibles resultats:
sovint entre que et fan una

Els laboratoris que treballen com
a centres de referéncia detecten
problemes per accedir a les dades
dels pacients a causa dels
laboratoris intermediaris entre
I’"hospital i els laboratoris.
Emfatitzen la importancia de
treballar de manera conjunta
amb els clinics perque el
diagnostic sigui optim.

Expliguen que I'entrada al
sistema per fer el diagnostic és
per via CDIAP o per derivacié del
pediatra a I'hospital (P1, P2, P4;
GT1)

Gestid de I'espera davant de
possibles resultats: sovint entre
gue et fan una prova i et donen

reconeixen que ha generat un
procés d’ansietat a la familia
(P2, P3, P4; GT2).

Manifesten que I'entrada al
sistema per fer el diagnostic
sovint és per via del CDIAP o a
través de I'equip d’atencid
psicopedagogica (EAP) de
I'escola.

Descriuen que a causa de
problemes estructurals d’AP
(poc temps per fer visites) és el
CDIAP qui agafa el paper de
detectar, diagnosticar i derivar a
I'hospital de tercer nivell.
Detecten que s’esta donant al
CDIAP un paper que no té.
Assenyalen que aquest recurs
esta orientat a la rehabilitacid i
només treballa des dels 0O fins
als 6 anys (P5; GT2)

Gestid de I'espera davant de
possibles resultats: sovint entre
que et fan una prova i et donen

Expliquen que hi ha diferents
vies per entrar al sistema per
fer el diagnostic: CDIAP;
pediatria.

Perceben que és el CDIAP
qui agafa el paper de
detectar, diagnosticar i
derivar a I'hospital de tercer
nivell (P3; GT3).

Gestid de I'espera davant de
possibles resultats: sovint
entre que et fan una prova i
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de
diagnostic

Professionals
de diferents
ambits

d) Comunica-
cio del
diagnostic

Les persones
afectades ifo
familia

prova i et donen els
resultats poden passar dos
o tres mesos. Els afectats
comenten que I'espera pot
resultar molt angoixant.
Durant el procés de
diagnostic hauria de fer-se
un acompanyament. Es
pregunten qui ho ha de fer;
quins aspectes s’haurien
d’acompanyar i amb quines
eines?

Comenten males
experiéncies quan es
comunica un diagnostic
greu. Ressalten que no es
produeix un
acompanyament que ajudi
a fer el procés d’acceptar la
malaltia. Constaten que no
es dona informacid sobre
recursos de suport i ajuts.

els resultats poden passar mesos.
Els afectats comenten que
I’espera pot resultar molt
angoixant.

El temps d’espera en el procés de
diagnostic esta justificat perque a
vegades s’han de fer molts
estudis. No obstant, a vegades és
excessiu (P3; GT1). La persona
afectada i la familia rep suport
des de I'escola (P1; GT1).

S’observen beneficis en la familia
guan hi ha professionals orientats
a donar suport a la gesti6 de
I'espera (concretament els serveis
gue compten amb psicolegs) (P3;
GT19.

Comenten males experiencies
guan es comunica un diagnostic
greu. Ressalten que no es
produeix un acompanyament que
ajudi a fer el procés d’acceptar la
malaltia. Constaten que no es
ddna informacio sobre recursos
de suport i ajuts.

els resultats poden passar dos o
tres mesos. Els afectats
comenten que I'espera pot
resultar molt angoixant.

Durant el procés de diagnostic
hi ha molta soledat en la familia
que s’hauria de treballar,
sobretot tenint en compte que
hi ha llistes d’espera de sis
mesos. Es pregunten qui ho ha
de fer; quins aspectes s’haurien
d’acompanyar i amb quines
eines? (P3; GT2).

Comenten males experiencies
guan es comunica un diagnostic
greu. Ressalten que no es
produeix un acompanyament
que ajudi a fer el procés
d’acceptar la malaltia.
Constaten que no es déna
informacid sobre recursos de
suport i ajuts.

et donen els resultats poden
passar dos o tres mesos. Els
afectats comenten que
I’espera pot resultar molt
angoixant.

Durant el procés de
diagnostic hi ha molta
soledat en la familia que
s’hauria de treballar (tots els
participants).

Comenten males
experiencies quan es
comunica un diagnostic greu.
Ressalten que no es produeix
un acompanyament que
ajudi a fer el procés
d’acceptar la malaltia.
Constaten que no es déna
informacié sobre recursos de
suport i ajuts.
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Professionals
de diferents
ambits

Coincideixen que un cop es
comunica el diagnostic, no
es produeix un
acompanyament.

Afirmen que tots els professionals
tenen la responsabilitat d’abordar
els problemes quotidians de les
persones afectades i llurs
families, també en
I’'acompanyament de les males
noticies.

Destaquen que cal ser competent
alhora d‘acompanyar i donar
suport en la vida diaria. (P4; GT1).

Fan mencié que seria millor
derivar el suport a un centre o
una unitat que tingui
professionals amb totes les
competéncies d’abordatge de la
malaltia (P1; GT1).

Reconeixen que no sempre els
professionals sén competents
en la comunicacio de les males
noticies.

Assenyalen que hi ha moltes
malalties que no tenen
diagnostic. Aprecien, en
conseqliéncia, que davant
aquest situacié és important
poder fer valoracions funcionals
gue permetin a la familia
“posar-se a treballar”. (P4,
GT2).

Coincideixen que hi ha
manca de competéencies per
comunicar el diagnostic: “hi
ha noticies que son dificils de
sentir i formes de comunicar
que no son adequades” (P5;
GT3).

Reconeixen que a vegades la
comunicacio del diagnostic
no es dona ni en el lloc,
I'espai i el moment adequats
(P5; GT3).

Assenyalen que els
continguts de la comunicacié
esta centrat en 'etiqueta
diagnosticainoenla
persona i el que pot fer
davant la situacid.

Fan al-lusié a que els
professionals no donen
informacié sobre la xarxa
que haura de menester la
persona en la seva vida
quotidianai, en
consequencia la familia no
sap el que ha de fer (tots els
participants).
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e) Consell Les persones
genétic®i afectades ifo
diagnostic  familia
precog

Professionals
de diferents
ambits

Perceben que el consell
geneétic/acompanyament
genetic davant un
diagnostic de malaltia de
base genetica no esta
sistematitzat. Constaten
gue hi ha diferéncies de
procediments segons
malaltia i centre.

Constaten que el consell
genétic és molt important
que es faci en les malalties
de base genética. No

Perceben que el consell
genétic/acompanyament genetic
davant un diagnostic de malaltia
de base genética no esta
sistematitzat. Constaten que hi
ha diferéncies de procediments
segons malaltia i centre.

Expliquen que a I'Estat espanyol

no hi ha I'especialitat de genética.

Aix0 repercuteix en el fet que
professionals que donen consell

Perceben que el consell
genetic/acompanyament
genetic davant un diagnostic de
malaltia de base genética no
esta sistematitzat. Constaten
que hi ha diferéncies de
procediments segons malaltia i
centre.

Constaten que el consell geneétic
és molt important que es faci en
les malalties de base genética.

No obstant, expressen que no hi

Atribueixen aquesta situacié
a que els metges no tenen
informacid sobre:recursos,
serveis especialitzats,
associacions, metges
especialistes per tal de poder
orientar les families (tots els
participants).

Perceben que el consell
genetic/acompanyament
genetic davant un diagnostic
de malaltia de base genetica
no esta sistematitzat.
Constaten que hi ha
diferencies de procediments
segons malaltia i centre.
Comenten que hi ha estudis
genetics que no cobreix el
sistema de salut public.
Ressalten que actualment
s’ha incorporat el cribratge
neonatal de la sordesa. No
obstant, esmenten que

6 El consell genétic és un procés psicoeducatiu dinamic, centrat en el pacient i en la informacié genetica. La persona que consulta, rep ajuda per a personalitzar la informacié genetica, técnica i probabilistica, dins
d’una relacié terapéutica establerta entre proveidors de serveis de salut i usuaris, a fi de potenciar la seva capacitat d’autodeterminacié i d’adaptacid respecte al seu risc genétic o trastorn genetic. El seu objectiu es
facilitar a les persones habilitats per a usar la informacié genética d’'una forma personalment intel-ligible, que minimitzi el distrés psicologic i augmenti el control personal (Biesecker & Peters, 2001).
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obstant, expressen que no
hi ha acord entre qui ho ha
de fer, quaniels
continguts.

genetic desconeguin procediment
especifics que es duen a terme en
I’assessorament genetic.

Destaquen que I'assessorament
genetic ha de facilitar que la
familia accepti la base genética
de la malaltia, ja que aix0 pot
tenir especial rellevancia per a la
salut de tota la familia (P3; GT1).

En relacié amb la reproduccid,
expliquen les persones afectades
de MMH cada cop viuen més
anys i amb millor qualitat de vida
i aix0 planteja temes relacionats
amb la fertilitat i les necessitats
especials en I'atencid al embaras i
el part. Constaten, en les families
afectades, que el diagnostic
prenatal esta majoritariament
cobert. Tanmateix la seleccid
preimplantatoria de sexe fetal en
les malalties lligades al
cromosoma X o el diagnostic
genetic preimplantatori encara
no estan cobertes en el sistema
public.

Emfatitzen la Importancia del
cribatge neonatal. Actualment

ha acord entre qui ho ha de fer,
quan i els continguts.

encara hi ha algun hospital
gue encara no s’esta fent
(P6; GT3).

Consideren que quan es
detecta la sordesa neonatal
es deriva directament als
CREDA sense passar pels
CDIAP. Es pregunten qui
atendra als nens/es de 0-4
anys? (P3; GT3).
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s’esta revisant i s’esta expandint
a un nombre creixent de MMH
(P3; GT1).
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4.1.2. Perspectiva integrada de les visions dels actors sobre els eixos que cal millorar
a) Durada del procés de diagnostic

— El procés de diagnostic és un aspecte complex i un percentatge elevat de les malalties no es
poden diagnosticar.

— Es un procés llarg sobretot quan no hi ha signes evidents de la malaltia i 'aparicié de
simptomes és lenta i progressiva.

— Per diagnosticar de forma certa, cal un temps, perquée s’han de fer moltes proves.

— A més, cal recollir altres aspectes o raons que poden fer aquest procés més lent i son
susceptibles de millorar:

0 No credibilitat del simptomes que manifesten i expressa la familia.

0 Desconeixement de simptomes i signes de les MM dels metges d’AP que fa més
lent el procés de deteccid i derivacié de la malaltia.

0 Llistes d’espera per derivar als especialistes
b) Entrada al sistema per fer diagnostic

— Es detecten situacions on I'entrada al sistema per iniciar el procés de diagnostic no és
I’habitual (via AP). Aquesta situacié afavoreix que s’accedeixi per altres vies (urgéncies, CDIAP,
etc.).

— S’aprecia que s’esta donant al CDIAP un paper que no té. Aquest recurs esta orientat a la
rehabilitacio i no al diagnostic.

c¢) Acompanyament en el procés de diagnostic

— Durant el procés de diagnostic la familia viu un procés de soledat i ansietat, sobretot tenint
en compte que és un procés llarg. El sistema no assegura que la persona rebra un
acompanyament de la gestid de I'espera. Qui ho ha de fer?, quins sén els aspectes que
s’haurien d’acompanyar?, amb quines eines?

d) Comunicacio del diagnostic

— Tant les persones afectades i la familia com els professionals consideren que la comunicacio
del diagnostic és un aspecte important.

— No sempre es fa en I'espai i el moment adequats. No tots els professionals tenen
competéencies per comunicar males noticies. Se centra a etiquetar la malaltia i no en el que pot
fer la persona.

— Hi ha manca d’informacié sobre els serveis de suport (associacions) i de rehabilitacid.

— En aquest periode no hi ha una comunicacié directa entre el professional de salut de
I’'hospital i el pediatre o metge de capcalera d’AP. La familia fa de pont.

e) Consell genétic i diagnostic precog

— L’assessorament genetic és un aspecte clau en I'abordatge de les MM. Actualment no es pot
assegurar que tothom que té una malaltia de base genética tingui: assessorament genétic en
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diferents sessions; s’activin els estudis genetics de la familia i es doni informacié sobre
processos de diagnostic precoc¢ en el moment de tenir més fills.

— A I'Estat espanyol no hi ha I'especialitat de genetista i, per tant, hi ha diferents tipus de
professionals que fan el consell genétic. S’aprecia que hi ha diferents procediments en relacié
amb quan es fa el consell i la informacié que es déna.
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4.1.3.

Recomanacions formulades pels diferents actors

Cluster de malalties
neuromusculars

Cluster de malalties metaboliques
hereditaries

Cluster de malalties que cursen amb retard
mental

Cluster de malalties sensorials

Millorar el circuit d’entrada
al sistema de salut per
iniciar el procés de
diagnostic. Si la deteccio
s’inicia a AP, els
professionals podrien
cercar informacio al portal
web del Departament de
Salut i derivar al centre
referent.

Cal continuar millorant el
coneixement dels signes i
simptomes d’alarma,
sobretot des de AP.

Garantir que els
professionals tinguin
competéencies per
comunicar el diagnostic de
la malaltia.

Millorar el temps del procés de diagnostic (des
de I'alarma al diagnostic final). El CDIAP pot ser
un espai idoni per detectar alguna malaltia
metabolica. En el programa del nen sa d’AP
també pot ser un bon lloc de deteccié. Els
pediatres tenen eines per detectar el retard en
el desenvolupament. Per facilitar-ho i millorar
el procés diagnostic alguns especialistes
podrien elaborar un check list que ajudés els
metges d’AP a orientar el conjunt de signes i
simptomes cap a un problema metabolic i
derivar-los als centres d’estimulacié on hi ha
professionals especialitzats.

Crear centres o serveis que puguin donar
suport i informacié a les families.

Tenir suport psicologic de professionals
especialistes durant el procés de diagnostic.

Generar espais de formacio per a professionals
per acompanyar i tractar les persones
afectades i families en el dia a dia de Ia
malaltia.

Assegurar que els pediatres d’AP puguin tenir
informacid i suport d’altres professionals en la
mesura que ho necessiti la familia (serveis que

Millorar el temps del procés de diagnostic
(des de I'alarma al diagnostic final),
incorporant a la consulta del nen sa
indicadors o marcadors de “raresa” amb la
finalitat de poder detectar problemes
orientats a la raresa.

Millorar el sistema per agilitzar les
derivacions i evitar llargues llistes d’espera
als hospitals de tercer nivell. Explorar la
possibilitat de fer interconsultes a través de
correus electronics.

Aprofitar experiencies actuals de treball
conjunt entre serveis que milloren la
derivacié i les coordinacions. Exemples:

- Les rutes assistencials i gestio de
patologies croniques.

- Experiéncies de coordinacié entre CDIAP
i hospital de tercer nivell que permet fer
visites de cribratge per detectar i
derivar.

- Experiéncies de coordinacio entre els
centres de salut mental infantil i juvenil
(CSMJ) i AP que permeten fer visites de
cribratge per detectar i derivar.

Millorar el sistema per agilitzar
les derivacions i evitar llargues
llistes d’espera als hospitals de
tercer nivell. Explorar les
possibilitats que ofereix les
TICs (web sobre el mapa
d’experts, etc.).

Introduir en la comunicacié del
diagnostic aspectes funcionals.

Defugir del model unipersonal
del diagnostic médic i treballar
des de la base d’equips
interdisciplinaris (CDIAP, ajuts
a la familia, etc.).

Crear un protocol o algoritme
d’actuacié davant d’un
diagnostic d’'una malaltia rara,
que inclogui diferents
aspectes: recursos intermedis,
associacions, genetista, etc.

Generar espais de formacié
interdisciplinaris i de diferents
ambits, que permetin coneixer
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fan consell genétic..).

Actualment hi ha professionals competents per
a fer un bon assessorament genetic, pero son
pocs i s’han format a base d’anys d’experiéencia
o a I'estranger. S’hauria de poder garantir la
formacié adient i la provisid de places dins el
sistema sanitari.

Consideren que es necessari tenir identificats
els recursos experts, que amb una planificacié
puguin esdevenir centres de referéncia per les
MM:

Defugir del model unipersonal de la
comunicacio del diagnostic i treballar des de
la base d’equips interdisciplinaris.

els diferents serveis,
intervencions possibles, etc.

Reflexionar i discutir sobre qui ha de fer
I'acompanyament durant el procés de
diagnostic.

Assegurar que les persones que tinguin una
malaltia de base genética rebin informacio
sobre quins sén els gens o mutacions
afectades i els riscos. S’ha d’assegurar que
s’activin els estudis genétics de la familia i
I'assessorament per tenir fills sans. El
professional que doni la informacié ha de
ser competent per donar la informacié.

Generar espais de formacio per millorar el
coneixement dels pediatres d’AP sobre els
marcadors de simptomes i signes de
malalties.
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4.1.4. Perspectiva integrada de les visions dels actors sobre les recomanacions

— Millorar el procés de deteccié de possibles MM a I'AP. Continuar divulgant informacié
sobre simptomes i signes de MM. Que tots els professionals de salut puguin cercar informacié
al portal web del Departament de Salut i derivar al centre referent.

— Incorporar marcadors de malalties rares a la consulta del nen sa.

— Millorar el procés d’entrada al sistema de salut per a poder fer el diagnostic (paper dels
diferents serveis de nivell intermedi).

— Reflexionar i discutir sobre qui ha de fer 'acompanyament durant el procés de diagnostic:
CDIAP, treballador/a social d’AP, unitat de suport, infermeria, I'escola, tots els professionals?
Promoure un model on tots els professionals que treballen amb la persona i familia tinguin
competencies per poder donar suport.

— Defugir del model unipersonal de la comunicacié del diagnostic médic i treballar des de la
base d’equips interdisciplinaris.

— Acordar qui, com i quan s’ha de fer I'assessorament genetic i qui activa els estudis genetics
de la familia. S’"ha de poder assegurar que totes les families que tinguin una malaltia genética
rebin informacid sobre els gens o mutacions afectats, els riscos, i que s’activin els estudis
genetics de la familia i I'assessorament per tenir fills sans.

— Generar espais de formacio per:

0 Millorar coneixements dels pediatres d’AP sobre els marcadors de simptomes i
signes de malalties.

0 Millorar competéencies per comunicar noticies que sén dificils d’escoltar.
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4.2. Pla d’atencio integral

4.2.1.

Eixos que cal millorar formulats pels diferents actors

Font
d’informacio

Eix de millora

Clister de malalties
neuromusculars

Cluster de malalties
metaboliques hereditaries

Claster de malalties que
cursen amb retard mental

Cluster de malalties
sensorials

a) Gestor/a del Persones
pla afectades i/o
d’atencio familia
integral

Professionals
de diferents
ambits

Expliquen que no hi ha un
Pla d’atencid integral. En
consequencia és la familia
qui fa de gestora de cas.
S’informa sobre la malaltia
i els recursos de suport,
parla amb altres families
d’afectats, cerca el metge i
el centre expert en la
malaltia. Valoren que la
familia va aprenent a
través de I'experiéncia dels
altres a com cuidar de la
malaltia. Es torna
“experta”.

Reconeixen que és
important tenir en compte
una figura o unitat que
faciliti les relacions entre
els diferents actors,
acompanyi la familia i

faciliti la gestid de recursos.

Aprecien, que la manca de
referent pot facilitar que es

Expliquen que no hi ha un Pla
d’atencio integral. En
consegqtiencia és la familia qui fa
de gestora de cas. S'informa
sobre la malaltia i els recursos de
suport, parla amb altres families
d’afectats, cerca el metgei el
centre expert en la malaltia.
Valoren que la familia va
aprenent a través de |'experiéncia
dels altres a com cuidar de la
malaltia. Es torna “experta”.

Coincideixen que la familia
supleix mancances organitzatives
del sistema (P1; GT1).

Ressalten que manca una figura
que faci de nexe entre els
professionals de la salut i la
familia. Entenen que aquesta
figura ha d’acompanyar la
persona afectada i la familia en la

Expliquen que no hi ha un
Pla d’atencio integral. En
consequencia és la familia
qui fa de gestora de cas.
S’informa sobre la malaltia
i els recursos de suport,
parla amb altres families
d’afectats, cerca el metge i
el centre expert en la
malaltia. Valoren que la
familia va aprenent a
través de I'experiencia dels
altres a com cuidar de la
malaltia. Es torna
“experta”.

Reconeixen que és
important tenir en compte
una figura que faciliti les
relacions entre els
diferents actors,
acompanyi la familia i
faciliti la gestid de recursos
(tots els professionals).

Reconeixen que davant

Expliquen que no hi ha un
Pla d’atencid integral. En
consequencia és la familia
qui fa de gestora de cas.
S’informa sobre la malaltia
i els recursos de suport,
parla amb altres families
d’afectats, cerca el metge i
el centre expert en la
malaltia. Valoren que la
familia va aprenent a
través de I'experiencia dels
altres a com cuidar de la
malaltia. Es torna
“experta”.

Reconeixen que és
important tenir en compte
una figura o unitat que
faciliti les relacions entre
els diferents actors,
acompanyi la familia i
faciliti la gestid de recursos
(tots els professionals).
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produeixin situacions de
duplicitat de serveis (per
exemple, rehabilitacié a
I'hospital i a la comunitat).

Reconeixen que davant
“Pabséncia d’un director
d’orquestra” les
associacions han tingut el
paper d’acompanyar la
persona en la gestio del
seu cas. Constaten que son
elles qui posen en contacte
la persona amb el
professional especialista o
gue expliquen a l'escola
que és la malaltia i quins
recursos han d’activar.

gestid de la malaltia, donar
informacié sobre com afrontar el
desenvolupament de la malaltia,
entre d’altres (P2, P6; GT1).

“I’abséncia d’un director
d’orquestra” les
associacions han tingut el
paper d’acompanyar la
persona en la gestid del
seu cas. Constaten que sén
elles qui posen en contacte
la persona amb el
professional especialista o
gue expliquen a I'escola
gue és la malaltia i quins
recursos han d’activar.

Constaten que les families
cerquen informacié a
Internet. Fan al-lusié a
pagines web on la
informacié no és fiable (P4;
GT2).

Entenen que la funcié del
professional no ha
d’implicar un desplagament
de la mateixa gestid que fa
la familia o de les
associacions. Esmenten
gue una de les figures
professionals que hi ha a
AP és el treballador social i,
de fet, és el que fa
I’'acompanyament a la
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b) Treball Persones
interdisci- afectades i/o
plinari i familia
coordinacio

Professionals
de diferents
ambits

Manifesten que sovint no
existeix un treball
interdisciplinari per
abordar la complexitat dels
casos. Assenyalen
diferéncies entre centres i
equips. Valoren que sovint
les experiencies positives
gue han tingut en aquesta
linia tenen a veure amb la
bona voluntat dels
professionals.

Detecten que hi ha poc
treball coordinat entre
Hospital i AP.
Reconeixen que es
necessari treballar de
manera coordinada i

Manifesten que sovint no existeix
un treball interdisciplinari per
abordar la complexitat dels casos
(treballar des de la base que
estan involucrades les arees
d’educacié—accio social i salut).
Constaten que a I’hospital
d’infants el treball
interdisciplinari ha millorat. Els
professionals estan coordinats
entre ells.

Detecten que hi ha poc treball
coordinat entre Hospital i AP..

Reconeixen que per poder donar
una atencié integral és necessari
gue es treballi de manera

familia en moltes coses
(informacio, informacié de
serveis, establir
contactes...). Consideren
que podria ser una possible
figura que liderés la gestio
del pla d’atencié.
Comenten que actualment
hi ha la figura del gestor de
casaAPiladuuaterme
infermeria (P3; GT2).

Manifesten que sovint no
existeix un treball
interdisciplinari per
abordar la complexitat dels
casos. Assenyalen
diferencies entre centres i
equips. Valoren que sovint
les experiencies positives
gue han tingut en aquesta
linia tenen a veure amb la
bona voluntat dels
professionals.

Detecten que hi ha poc
treball coordinat entre
Hospital i AP.

Reconeixen que per poder
donar una atencid integral
és necessari que es treballi

Manifesten que sovint no
existeix un treball
interdisciplinari per
abordar la complexitat dels
casos. Assenyalen
diferencies entre centres i
equips. Valoren que sovint
les experiencies positives
gue han tingut en aquesta
linia tenen a veure amb la
bona voluntat dels
professionals.

Detecten que hi ha poc
treball coordinat entre
Hospital i AP.

Reconeixen que hi ha poca
acciod coordinada entre
Salut-Educacié i Accié
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interdisciplinaria.

En alguns hospitals,
solucionen les dificultats de
treballar de manera
coordinada amb un sistema
d’interconsultes.

Constaten que no esta
organitzada la comunicacio
directa entre hospital i AP.

coordinada.

Consideren que en I'ambit
hospitalari, la coordinacioé entre
especialistes representa una
tasca organitzativa de la direccid
gue de moment no s’ha fet.
Constaten que la coordinacio la
lideren els professionals.
Descriuen espais de treball
conjunt creats a partir de l'interés
dels professionals (tots els
participants).

Expliquen que hi ha un grup de
MMH que produeixen una
afectacio mental i 0ssia severa.
En aquest grup la rehabilitacio és
fonamental. Detecten que la
rehabilitacio no funciona de la
mateixa manera en les totes
regions sanitaries. No sempre hi
ha la figura del metge
rehabilitador. En algunes
situacions el metge rehabilitador
actua com coordinador dels
professionals que fan
rehabilitacio (logopedia,
fisioterapia, terapia ocupacional),
i a vegades no. L'abséncia de
coordinador complica molt

de manera coordinada i
interdisciplinaria. Entenen
que la coordinacié ha
d’assegurar que hi ha
devolucié d’informacié
entre els diferents actors
gue intervenen en el cas
(P6; GT2).

Assenyalen que el lideratge
de les coordinacions és
tecnic i a vegades les
coordinacions es fan fora
d’horaris laborals (P3, P5;
GT2).

Destaquen que actualment
es treballa en xarxa entre
el CDIAP i les escoles
especials. Esmenten també
experiencies de treball
interdisciplinari entre
hospitals de tercer nivell i
pediatria d’AP i entre
pediatria d’AP i CDIAP (P2,
P3, P4; GT).

Social. Esmenten que els
professionals no es
coneixen prou entre ells i
els circuits sdn complicats
(P4; GT3).

Afegeixen també la manca
de lideratge com un
aspecte que dificulta la
coordinacio (P1; GT3).

Perceben que des
d’Educacié i Accid Social hi
hagut un canvi d’enca els
ultims cinc anys. Esmenten
que hi ha treball coordinat
entre 'EAP-CREDA i CDIAP i
I’escola. Diuen que I'EAP és
el que lidera el procés (P5;
GT3).

Esmenten també treball
coordinat entre el pediatre
i el CDIAP, pero no cas per
cas (P6; GT3).

El correu electronic
resoldria treballar de
manera conjunta entre el
pediatre i el metge de
I’hospital, pero s’han
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c) Tractament i
rehabili-
tacio

Persones
afectades ifo
familia

Consideren que els
professionals tenen
diferents criteris per
valorar I'eficacia de la
rehabilitacié. Fan al-lusid a
males experiencies on se’ls
ha negat o reduit la
prestacio de rehabilitacio
sota criteris d’evidéncia
cientifica. Assenyalen
beneficis que els
professionals no tenen en
compte.

Consideren que el
tractament i la rehabilitacio

I'atencid integral de la persona
(P4, P6; GT1).

Constaten que no és habitual que
hi hagi una comunicacio directa
entre hospital i AP. No obstant,
esmenten que la comunicacio ha
millorat amb la historia
compartida (P1; GT1).

Expliquen que malgrat que
moltes MM no tenen tractament,
hi ha accions terapeutiques a fer.
Creuen que I'atencié de salut va
orientada a resoldre el problema
de salut i no sobre el que
comporta viure amb la malaltia.

Esmenten que hi ha persones
afectades de MMH que no reben
tractament en determinats
hospitals. Es pregunten si tots els
hospitals tenen els mateixos
criteris per avaluar si és dona el
tractament.

Expliquen que malgrat que
moltes MM no tenen
tractament, hi ha accions
terapeutiques a fer. Creuen
gue les actuacions van
orientades a resoldre el
problema de salut i no
sobre el que comporta
viure amb la malaltia.
Assenyalen, en
consequencia, que la
rehabilitacio és un aspecte
fonamental.

En relaciéo amb la
rehabilitacié consideren

trobat amb problemes de
confidencialitat (P6; GT3).

Ressalten que no hi ha
protocols de coordinacié
en el mén dels adults entre
accid social i salut.
Assenyalen que els casos
on hi hagut coordinacid
han estat puntuals i han
estat producte de la
iniciativa professional (P5;
GT).

Creuen que I'atencio de
salut va orientada a
resoldre el problema de
salut i no sobre el que
comporta viure amb la
malaltia. Valoren que el
sistema de salut no s’ajusta
davant les persones
afectades de
pluridiscapacitat.

Expliquen que les persones
amb pérdues de visid i
audicio, la rehabilitacio
s’inicia quan les perdues
son molt importants. Es
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Professionals
de diferents
ambits

esta orientada a
I"'autonomia fisicaino ala
social.

Valoren que hi ha recursos
insuficients per la
rehabilitacio.

Expliquen que hi ha una
manca de rehabilitacid, de
fisioterapia i de terapia
ocupacional de manera
continuada. Constaten que
en |'etapa adulta la situacio
s’agreuja.

Valoren que el criteri
economic de I’hospital
sovint és el que determina
la continuitat de la
rehabilitacié.

Perceben que falta més
treball professional
orientat a I'ambit de la
cronicitat.

Creuen que no sempre hi ha una
valoracio global de les necessitats
de la persona en I'ambit de
I’hospital. Per exemple, expliquen
gue a vegades a un nen/a que té
mancances motrius no se li fa una
valoracio dels ajuts técnics que
precisa (P1, P2, P4, P5, P6; GT1).

Detecten que hi ha desajustos en
la prescripcio d’ajuts técnics
davant d’infants i adults amb
mancances motrius o dificultats
en la vida diaria. Atribueixen
aquests desajustos al
desconeixement dels
professionals que prescriuen els
ajuts que existeixen en el mercat
(P4, P5, P6; GT1).

que hi ha:

— Recursos insuficients
per les necessitats i
només en periodes
determinats.

— Variabilitat de criteris
segons territori.

Afronten les dificultats

d’accedir a la rehabilitacio

publica pagant els serveis
en I'ambit privat.

Constaten que I'abordatge
que es fa de la personaii la
malaltia des de I'hospital és
biomedica. Valoren que és
important que hi hagi una
mirada més des de la
discapacitat. Aprecien, en
conseqiencia, que
treballar de manera
interdisciplinaria ho podria
facilitar. (P7; GT2).

pregunten quan s’hauria
d’iniciar la rehabilitacid i
qui I’hauria de fer.

Constaten, que davant la
manca de rehabilitacio
especialitzada, acabant
pagant serveis de
rehabilitacio en I'ambit
privat.

Reconeixen que la majoria
del recursos de
rehabilitacio visual i
auditiva son de I'ambit
privat. Aquest aspecte
dificulta que la xarxa
publica els conegui i els
incorporien la
rehabilitacio.

Manifesten que existeix un
buit entre el diagnostic
meédic de I'hospital i la
rehabilitacié que s’inicia a
I’ONCE. Expliquen que per
iniciar la rehabilitacié a
I’ONCE s’ha de tenir un
grau molt elevat de perdua
de visid. “En la mesura que
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d) Paper d’AP

Persones
afectades i/o
familia

Professionals
de diferents
ambits

Perceben que AP té poc

paper en l'atencid de la
persona afectada i |llurs
families. Mostren poca

confianga amb ells.

Expliqguen que a vegades
AP no pot donar resposta
als problemes quotidians
de la persona afectada i/o

Tenen baixes expectatives que els
centres d’AP puguin oferir algun
tipus de servei en relacié amb la
MM.

Expliqguen que a vegades els
pediatres d’AP es veuen
sobrepassats per una malaltia
que és potencialment greu. No

Tenen baixes expectatives
que els centres d’AP
puguin oferir algun tipus de
servei en relacié amb la
MM.

Entenen que les persones
afectades de MM deixin
d’anar a AP, entre altres
raons perque:

hi ha criteris per entrar a
I"ONCE, no es garanteix el
dret d’accés a tothom.
Igualment en la mesura
que no es dota de recursos
economics a les entitats
especialitzades s tampoc es
pot garantir I'accés a
tothom (P5; GT3).

Expliquen que el sistema
public garanteix una
rehabilitacio no especifica
per la sordceguesa fins els
20 anys. No obstant,
reconeixen que hi ha
situacions no cobertes. Un
cas d’aquesta situacio seria
la no rehabilitacid de les
persones que han tingut un
implant cloclear (P5; GT3).
Tenen baixes expectatives
que els centres d’AP puguin
oferir algun tipus de servei
en relacié amb la MM.

Consideren que AP cada
vegada té més paper

perque els professionals
han augmentat els seus
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e) Transferénci
ade
persones

Persones
afectades i/o
familia

Professionals
de diferents
ambits

familia. Perceben que la
familia s’allunya
progressivament d’AP.

Atribueixen aquesta
situacié a:

Desconeixement de la
malaltia del professional.

El metge no té organitzat
un sistema de comunicacio
amb I'hospital i no pot fer
consultes directes

Poc temps per fer visita.

Assenyalen que hi ha
dificultats en el traspas
d’expedients entre Hospital
d’infants a adults.
Reconeixen que el traspas
d’expedients no esta
organitzat. Tanmateix, no
esta organitzat qui ha de
fer el seguiment en I'etapa

obstant, des dels hospitals fan
educacié per a la salut orientada
a que les families sapiguen actuar
davant situacions d’urgencia. Una
mostra del material educatiu que
es lliura a les families son les
Guies metaboliques de I'Hospital
de Sant de Déu.

Reconeixen que a vegades les
persones van a urgencies
directament, perque el metge
d’AP té poc temps per visita’l (P1;
GT1).

Assenyalen que hi ha dificultats
en el traspas d’expedients entre
Hospital d’infants a adults.

Reconeixen que hi ha dificultats
en el traspas d’expedients entre
hospitals perqué no hi ha
coordinacio entre especialistes.
(P1, P2; GT1).

- No donen respostes
rapides a problemes
quotidians,

- Sovint hi ha canvis de
metges.

- Avegades els pediatres
d’AP es veuen
sobrepassats per una
malaltia que és
complexa i necessiten
de més temps del que
tenen per atendre (P2,
P3, P7; GT2).

Tanmateix, consideren que
AP té paperien aquest
ultim temps cada vegada
en van tenint més gracies
al fet que han augmentat
les fonts d’informacio.

Assenyalen que hi ha
dificultats en el traspas
d’expedients entre Hospital
d’infants a adults.
Expliquen que cada vegada
hi ha més poblacié amb
discapacitat que a més de
créixer és longeva.
Reconeixen que alguns

coneixement sobre les
MM.

Constaten que els
professionals d’AP tenen
dificultats per fer consultes
directes als especialistes
dels hospitals. Associen
amb aquesta situacio el fet
que els pediatres sovint no
puguin donar respostes a
les persones afectades
sobre problemes
quotidians.

Ressalten la
confidencialitat de les
dades fa que els metges
d’AP no puguin obtenir una
informacid directa (P6;
GT3).

Assenyalen que hi ha
dificultats en el traspas
d’expedients entre Hospital
d’infants a adults.
Reconeixen que no hi ha
contacte entre
professionals que tracten
el nen i els professionals
que tracten I'adult.




Analisi del procés d’atencio a persones afectades d’una malaltia minoritaria:
bases per a la planificacié d’un model d’atencid integral en el context public catal. Octubre 2010.

adulta. Esmenten que és neuropediatres continuen
persona afectada qui busca atenent els pacients encara
els especialistes. gue siguin adults. Associen

amb aquesta situacio que
els neurolegs no tenen
experiencia en tractar la
persona adulta amb
discapacitat que cursa amb
retard mental (P4, P2;
GT2).

A més a més, destaquen
gue el retard mental en
I’etapa adulta molts cops
no necessiten de neuroleg.
El que si necessiten és de
psiquiatre. Esmenten que
hi ha pocs psiquiatres
especialitzats en retard
mental (P5; GT2)

Manifesten que hi ha
experiencies de treball
conjunt entre hospital
pediatric i hospital d’adults
per tal de garantir la
continuitat d’atencié
Exemple:treball conjunt de
I’'Hospital Clinic i Sant Joan
de Déu en relacié amb les
malalties metaboliques
(P1; Gt2).
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f) Recursos de
suport en
processos
terminals

Persones
afectades i/o
familia

Professionals
de diferents
ambits

Assenyalen que davant dels
pronostics terminals
pediatrics no s’activen
recursos com el PADES

Expliquen que actualment
hi ha pocs PADES
pediatrics. Assenyalen que
els professionals activen
aquest tipus de serveis
davant dels processos
cancerigens, pero no es fa
en casos de malalties
neuromusculars amb
pronostic molt greu.

Assenyalen que davant de
situacions de pronostic molt greu,
no s’activen serveis o
professionals que els acompanyin
durant i després del procés.
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4.2.2. Perspectiva integrada de les visions dels actors sobre els eixos que cal millorar
a) Gestor/a del Pla d’atencié integral

— Actualment no s’ha formalitzat un pla que integri les diferents visions i actuacions de serveis
i professionals. Tant les persones afectades, la familia com els professionals manifesten que el
Pla d’atencié integral i continuat és un aspecte clau per abordar la complexitat i la singularitat
de les MM. Cal tenir present que la persona afectada per abordar la seva malaltia s’ha de posar
en contacte amb més de vint actors. La persona afectada i les seves familia han tingut el rol en
la gestio del pla. Han buscat informacio, s’han posat en contacte amb especialistes experts en
la malaltia, han buscat una associacié i s’"han organitzat 'agenda quotidiana. Les associacions
han tingut el rol d’acompanyar en la “gestié” del pla.

b) Treball interdisciplinari

— Un altre aspecte clau per a una atenci6 integral i continuada és el treball interdisciplinari.
Les aportacions de les persones afectades i professionals posen en evidencia la seva manca de
sistematitzacid/formalitzacid.

— Davant les dificultats de poder un treball de base interdisciplinaria ha prevalgut una atencio
centrada en el problema de salut. En els dltims anys, i només en I'ambit d’infancia—
adolescéncia, s’ha experimentat una millora en aquest aspecte. S’han generat espais de treball
interdisciplinari entre: els CDIAP i les escoles; els CDIAP i els pediatres d’AP; entre professionals
de salut d’'un mateix hospital; CDIAP, EAP, mestra i USEE, entre altres. El lideratge del treball
interdisciplinari ha estat téecnic i ha depés de la “bona voluntat” dels professionals, que fins i
tot s’han coordinat a fora d’horaris laborals. En la franja dels adults aquest model de treball és
absent. Els professionals reconeixen que sovint ni tan sols tenen informacid dels altres actors
que estan intervenint en I'atencié de la persona.

¢) Tractament i rehabilitacio

— En no haver tractament en la majoria de les MM, la rehabilitacié és un aspecte fonamental.
A vegades existeix un buit en el temps entre el diagnostic medic i la rehabilitacié que la
persona inicia en el seu territori. Les families viuen amb preocupacié aquest aspecte, ja que, en
alguns casos, retardar la rehabilitacio significa no poder recuperar capacitats. Moltes families
es dirigeixen a serveis de rehabilitacié de I'ambit privat per afrontar aquesta situacio.

— Actualment el nostre sistema assegura poder fer una rehabilitacié des de la xarxa publica
fins als 18—20 anys, perd no pas després.

— Existeixen rehabilitacions molt especifiques, que el sistema public no garanteix (com per
exemple la rehabilitacid a la sordceguesa en el mén d’adults).

— L’abordatge que fa el sistema de salut de la rehabilitacié posa I'émfasi en els aspectes fisics.
Costa que hi hagi una mirada cap a la discapacitat. L'organitzacié del sistema public dificulta
aquesta mirada, establint linies divisories entre la salut (Departament de Salut) i la discapacitat
i dependéncia (Departament d’Accid Social i Ciutadania). Els professionals de la salut sovint no
coneixen els altres serveis i per tant no els recullen en el seu pla d’accid. Aquesta situacio
s’evidencia més en I'ambit dels adults.

— Les persones afectades i les families parlen de recursos insuficients per a la rehabilitacié i
I’'acompanyament psicologic i variabilitat de criteris de rehabilitacié segons territori.
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d) Paper d’AP

— En relacié amb I'AP les persones afectades tenen una baixa expectativa que els centres d’AP
puguin oferir algun tipus de servei pel que fa a la MM. Els professionals associen aquesta
situacié amb el poc temps que tenen per visitar casos complexes, el canvi de professionals
freqlients, el no tenir un sistema de comunicacid directa amb el professional referent de la
malaltia.

e) Transferéncia de persones

— Cada vegada hi ha més poblacio amb MM que a més de créixer és longeva. D’una banda, hi
ha especialistes d’adults poc especialitzats amb la MM (per exemple psiquiatres experts en
retard mental). De I'altra, especialistes que no tenen experiéncia en tractar la persona adulta
amb MM que cursa amb discapacitat. Les families es troben de nou en una situacié
d’incertesa.

— No esta sistematitzat el traspas d’expedients entre els ambits de pediatria i adults. La
familia es troba que ha d’informar sobre el seu expedient. Actualment, s’estan iniciant
experiencies de treball entre hospital pediatric i d’adults des de la base de garantir la
continuitat d’atencié.
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4.2.3. Recomanacions formulades pels diferents actors

Cluster de malalties
neuromusculars

Cluster de malalties metaboliques
hereditaries

Cluster de malalties que cursen amb
retard mental

Cluster de malalties sensorials

Garantir la construccio d’un Pla
d’Atencid Integral: establir un full
de ruta vertebrant les relacions amb
els diferents serveis especialitzats
de la xarxa.

Generar espais de formacio

conjunta entre els diferent serveis
per tal que es coneguin i comencin
a construir canals de comunicacié.

Garantir les competencies
informatives i d’acompanyament de
tots els professionals de la salut que
intervenen en tot el procés de:
- diagnostic,
- tractament i del seguiment,
- les complicacions,
- lesmesuresdelacurai
d’autocura,
- l'evolucié de la malaltia,
- I'adaptacio de la vida
quotidiana,
- dels serveis de salut
complementaris,
- del suport en els conflictes
de valors

Promoure consultes
interdisciplinaries per facilitar una
atencié integral de la persona i que
inclogui tant aspectes de
rehabilitacio, dietéetica i ajuts técnics,
entre altres.

Crear una figura que posi en contacte
els professionals de la salut amb la
familia.

Promoure i organitzar el treball
interdisciplinari en 'ambit de la
rehabilitacio, i que es puguin fer
consultes compartides amb el
fisioterapeuta, terapeuta
ocupacional i/o logopeda segons les
necessitats de la persona. Aquesta
manera de treballar milloraria la
valoracid i prescripcio dels ajuts
tecnics que necessiten les persones
afectades.

Explorar I'organitzacié per unitats
funcionals de malalties per facilitar el
treball interdisciplinari i assegurar la
continuitat en I’assisténcia quan es

El treball interdisciplinari i el treball en
xarxa és un aspecte clau per abordar
les MM. Sense lideratge dificilment
pot haver treball interdisciplinari. Cal
que hi hagi lideratge dels
professionals, tot i que també es
necessari lideratge per part dels
departaments.

Poder assegurar la continuitat
assistencial en el pas de I'etapa infant
a adult. Propostes que es fan per tal
de poder millorar:

— Canvi d’estructura de derivacio
entre metges d’infancia a d’adults,
on el neuropediatre pugui derivar
al seu company neuroleg i sense
passar per atencid primaria
(metge de capgalera i especialista
de zona).

— Fer seguiment i aprofitar
I'experiéncia que s’ha iniciat de
treball conjunt en malalties
metaboliques i fibrosi quistica
entre Hospital de Sant Joan de
Déu i Hospital Clinic.

Fer un registre de malalties, un primer
pas per saber on sén les persones i per
qui son ateses.

Construir xarxes de treball que posin en
contacte el mon de la salut, social i
educacio. Les xarxes han d’assegurar
gue hi hagi retorn de la informacio.

Identificar els ponts que posin en
contacte els diferents sistemes per tal
de construir xarxes. En aquesta linia ja
hi ha bones practiques que asseguren el
retorn de la informacio.

Tenir equips multidisciplinaris que
uneixin al territori i els hospitals o
persones que coneguin el territori, la
complexitat de les MM i els recursos i
mobilitzin i coordinin als diferents
actors. La coordinacié permetria evitar
duplicitat de proves, (audiometries a
I’'Hospital i al CREDA), poder fer les
proves concentrades en un dia, etc. A
concretar: qui lidera la xarxa?

Plantejar-se des del punt de vista
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i de la resta de serveis

passi de I'etapa infantil a la d’adults.
Es important poder assegurar que es
traspassa la informacid.

L’'Hospital Clinic i I'Hospital de Sant
Joan de Déu han fet un treball
conjunt. Es factible crear-ne d’altres,
perod s’hauria d’organitzar(P1; GT1).

Generar més coneixement compartit i
sistemes de comunicacio entre
professionals especialitzats i AP
(correu electronic) perqué es pugui
atendre problemes aguts des de AP.

Generar espais de formacié per a
professionals de salut que tracten el
retard mental.

organitzatiu el treball hospitalari que
faciliti el treball interdisciplinari (per
exemple: unitat de malalties
metaboliques i que facilitin organitzar
visites en un sol dia, sessions cliniques,
coordinacions, etc.)

Treballar la coordinacid-confidencialitat
per assegurar el retorn d’informacio.

Revisar la cartera de serveis de
rehabilitacio en adults (malalties Usher,
Charge).

Revisar els ajuts de rehabilitacié
logopédica del llenguatge (PUA).

Creacio de recursos a tot el territori:
escola bressol especialitzada en
neurodiscapacitats. Només existeix la
Fundacio Nexe. El 60 % de les criatures
que atenen sén de fora de Barcelona.

Generar espais de formacid que capaciti
els professionals que faciliti una atencié
global al nen (ex.: que el fisioterapeuta
sapiga utilitzar el pictograma per
comunicar-se amb la persona afectada).

Generar formacié per aprendre a
treballar d’una manera coordinada.
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Aprendre de I'experiéncia de treball des
de model sociosanitari. Sobretot per
professionals que estan als hospitals.

Generar formacions entre professionals
actius per poder fer una atencié més
global . En aquest sentit, es parla de fer
formacions a partir de necessitats
formatives sentides de diferents
professionals i que no sén d’ordre
academic.
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4.2.4. Perspectiva integrada de les visions dels actors sobre les recomanacions

— Promoure i garantir que totes les persones afectades de MM , joves, adults i gent gran)
tinguin un pla d’atencié integral. Es important definir una estratégia organitzativa concreta que
faci possible la creacié d’una figura o unitat i que acompanyi la persona afectada i/o la familia
en la gestié del pla. La funcié principal d’aquesta figura ha de ser: promoure la construccié
d’un pla d’atencié integral, facilitar les relacions entre els diferents actors, facilitar la gestié
dels recursos i acompanyar la persona. Aquesta figura no implica un desplacament de la
mateixa gestio que fa la familia.

— Promoure el treball interdisciplinari entre diferents arees, serveis i departaments amb un
compromis de lideratge tecnic i politic. Cal sistematitzar, formalitzar i legitimar el treball
interdisciplinari.

— Revisar els criteris d’assignacié de recursos i circuits per accedir als recursos de tractament i
rehabilitacio.

— Poder assegurar la continuitat assistencial en la transferéncia de persones entre I’hospital
de pediatria i I'hospital d’adult. Es plantegen diverses linies de propostes a discutir: canvi
d’estructura de derivacid entre metges d’infancia a d’adults, on el neuropediatre pugui derivar
al seu company neuroleg, sense passar per AP (metge de capcalera i especialista de zona) i
aprofitar 'experiéncia de treball conjunt que s’ha iniciat entre I'Hospital de Sant Joan de Déu i
I’'Hospital Clinic per les persones afectades de malalties metaboliques i fibrosi quistica.

— Generar espais de formacid de professionals de les diferents arees, serveis i departaments,
que parteixin de necessitats formatives sentides. Aquestes espais posarien I'accent a compartir
coneixements i tindrien la finalitat de poder donar una atencié més global i integral.

— Explorar les possibilitats que tenen les TIC i el treball en xarxa com a eina de treball que
faciliti el pla d’atencié integral i el treball interdisciplinari.
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4.3. Suport a la familia i integracié a la comunitat

4.3.1.

Eixos que cal millorar formulats pels diferents actors

Eix de millora

Font
d’informacio

Clister de malalties
neuromusculars

Claster de malalties
metaboliques hereditaries

Cluaster de malalties que cursen
amb retard mental

Cluster de malalties sensorials

a) Acompanya
ment
emocional

Persones
afectades i/o
familia

Perceben que no reben
acompanyament i suport
emocional
professionalitzat.

Expliquen que les
associacions son les que
donen serveis de suport
(atencid directa i
indirecta)

Perceben que no reben
acompanyament i suport
emocional
professionalitzat.

Expliquen que els suport es
rep des de I'associacio i
entre els pares i les mares
gue ja han viscut la mateixa
experiencia. Es preguntes
qui hauria de fer el suport i
gue passa quan no hi ha
associacio. A més, cal tenir
present que hi ha moltes
families que afronten la
situacié amb molta solitud
a causa de no haver
diagnostic.

Fan al-lusié a males
experiencies d’absencia
d’acompanyament davant
situacions de pronostic
molt greu.

Perceben que no reben
acompanyament i suport
emocional professionalitzat.

Expliquen que els suport es rep
des de I'associacid i entre els
pares i les mares que ja han
viscut la mateixa experiéncia. Es
preguntes qui hauria de fer el
suport i que passa quan no hi ha
associacio. A més, cal tenir
present que hi ha moltes
families que afronten la situacié
amb molta solitud a causa de no
haver diagnostic.

Perceben que no reben
acompanyament i suport
emocional professionalitzat.

Expliquen que els suport es rep
des de I'associacid i entre els
pares i les mares que ja han
viscut la mateixa experiéncia. Es
preguntes qui hauria de fer el
suport i que passa quan no hi ha
associacio. A més, cal tenir
present que hi ha moltes
families que afronten la situacio
amb molta solitud a causa de no
haver diagnostic.




Analisi del procés d’atencio a persones afectades d’una malaltia minoritaria:

bases per a la planificacié d’un model d’atencid integral en el context public catal. Octubre 2010.

Professionals
de diferents
ambits

Detecten que sovint les
persones afectades
demanen suport als iguals
o a les associacions en
situacions greus.
Consideren que les
associacions estan més
proximes a les families.

Esmenten que la familia
no acostuma a fer
demanda de suport
emocional a AP.
Tanmateix, expliquen que
infermeria d’AP treballa
la sobrecarrega del
cuidador/aila
claudicacié. Valoren que
s’hauria de fer un treball
de caire més preventiu.

Ressalten que I'ambit
public no existeix una
linia de treball de suport
orientat als germans dels
afectats. No obstant,
expliquen que en I'ambit
de I'escola hi ha
experiencies de treballar
especificament amb els
germans.

Constaten que en el cas de
pronostic greu no s’activen
els mecanismes de suport i
acompanyament en el dol,
que si que s’activen en els
casos de cancer pediatric.

Reconeixen que les
associacions donen suport
a les families.(P2; GT1).

Tanmateix, esmenten
I’experiencia d’un hospital
pediatric on hi ha un
protocol de suport i
acompanyament en
situacions de pronostic
greu de MMH. Ho treballa
infermeria (P2, P3; GT1).
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b) Escola

Persones
afectades i/o
familia

Professionals
de diferents
ambits

Detecten que hi ha
dificultats en I'activacié
dels serveis d’acomodacio
de I'escola. Expliquen que
es fa tard. Sovint sén les
associacions o els pares i
les mares que informen
sobre els recursos que es
poden activar davant de
necessitats especials.

Expliquen que en les
neuropaties que cursen
amb retard mental han
tingut dificultats en
I’adaptacid curricular.

Confirmen que les
associacions van explicar
a les escoles com activar
els recursos.

Detecten que hi ha
dificultats en I’activacio
dels serveis d’acomodacio
de I'escola. Expliquen que
es fa tard. Sovint son les
associacions o els pares i
les mares que informen
sobre els recursos que es
poden activar davant de
necessitats especials.

Descriuen que hi ha escoles
ordinaries que no tenen
recursos orientats a les
necessitats especials i que
aixo dificulta la integracio
de l'infant. Entenen que
totes les escoles han de ser
inclusives.

Entenen que 'escola
inclusiva ha d’assegurar
que un nen/a amb
trastorns motrius, pero
amb un nivell cognitiu poc
afectat pugui anar a
I’escola ordinaria. Valoren
gue la situacié ha millorat
molt d’enca uns anys, ja
que I'EAP recull la figura

Detecten que hi ha dificultats en
I’activacid dels serveis
d’acomodacio de I'escola.
Expliquen que es fa tard. Sovint
son les associacions o els pares i
les mares que informen sobre
els recursos que es poden
activar davant de necessitats
especials.

Descriuen que hi ha escoles
ordinaries que no tenen
recursos orientats a les
necessitats especials i que aixo
dificulta la integracio de I'infant.
Entenen que totes les escoles
han de ser inclusives.

Confirmen que algunes escoles
no tenen clar quins sén els
recursos de suport davant les
necessitats especials com s’han
d’activar. Expliquen que hi ha
associacions que informen i
sensibilitzen sobre aquests
aspectes. Es pregunten si seria
convenient fer un protocol per
saber quins recursos hi haicom

Detecten que hi ha dificultats
en l'activacio dels serveis
d’acomodacié de I'escola.
Expliquen que es fa tard. Sovint
son les associacions o els pares i
les mares que informen sobre
els recursos que es poden
activar davant de necessitats
especials.

Descriuen que hi ha escoles
ordinaries que no tenen
recursos orientats a les
necessitats especials i que aixo
dificulta la integracio de I'infant.
Entenen que totes les escoles
han de ser inclusives.
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del fisioterapeutaité la
tasca d’adaptar el material
i I'espai.

Tanmateix, expliquen que
hi ha infants de gran
complexitat organica i
funcional. L’alternativa és
I’escola especial
Consideren que davant
d’aquests casos és
important que hi hagi un
professional de salut.

Constaten que a les escoles
especials hi ha nens i nenes
de necessitats complexes i
especials i que necessiten
atencioé d’un professional
de salut. No sempre esta
assegurada aquesta figura.
(P4, P5; GT1).

Manifesten que hi ha
malalties metaboliques,
com per exemple la
fenilcetondria, que
fonamentalment es tracten
amb dietes especials. Hi ha
escoles que col-laboren a
adaptar la dieta, pero hi ha

activar-los? (P8; GT2).

Entenen que 'auxiliar
d’educacié especial és un suport
necessari per garantir
I’'autonomia del nen/a a I'escola
ordinaria. Tanmateix,
consideren que hi ha poques
hores de recurs (P9; GT1).

Expliquen que hi hagut nens/es
amb necessitats especials de
gran complexitat
(pluridiscapacitat, retard
cognitiu molt sever, botd
gastric, etc.), que han tingut
males experiéncies a I'escola
inclusiva. Valoren que no tots
els nens/es poden anar a
I’escola ordinaria (P7, P9; GT2).
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c)

Etapa adulta i
mon laboral

Persones
afectades i/o
familia

Professionals
de diferents
ambits

escoles que no hi
col-laboren, perqueé diuen
que no poden assegurar
gue el nen no mengi altres
coses (P2; GT1).

Consideren que hi ha poques
opcions després de
I’escolaritzacié: pocs tallers
ocupacionals, etc.

Expliquen que actualment
I'escola inclusiva s’assegura fins
a I’ESO. Esta pendent
desenvolupar-se més enlla de
I’ESO. Aquesta situacio, en
conseqtiiencia, es viscut com un
greu problema per a les families
(P4; GT2).

Reconeixen que hi ha poques
opcions despres de
I’escolaritzacié. Constaten que
la majoria de tallers
ocupacionals son de I'ambit
privat (P7; GT2).

Consideren que hi ha poques
opcions després de
I’escolaritzacié: pocs tallers
ocupacionals, etc.

Manifesten dificultats per a la
reinsercio laboral.

Expliquen que es treballa
educativament amb el nen/a
discapacitat fins als divuit anys.
Després d’aquesta edat, no hi
ha una alternativa educativa ni
ocupacional publica i de
qualitat. Perceben que la familia
“sent que tots els aprenentatges
del fill es poden engegar a rodar
per l'abséncia d’alternatives”.
Diuen que no saben quina
resposta donar davant aquesta
situacié. (P1, P5; GT3).

Reconeixen que |'oferta de
tallers ocupacionals és molt
baixa. La majoria sén
d’associacions de families (P1,
P5; GT3).
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d) Prestacions
economiques

Persones
afectades i/o
familia

Professionals
de diferents
ambits

Consideren que la
informacid sobre els ajuts
no esta sistematitzada. En
conseqliencia, han de ser
proactius per aconseguir-
los.

Expliquen que han de
tramitar ajuts des de
diferents finestres. Es
pregunten si hi ha la
possibilitat de finestra
Unica.

Descriuen que la
dependéencia com un
procés, “la situacio pot
variar molt d’un dia per
I’altre”. Reivindiquen la
valoracio de la
dependencia segons el
procés.

Constaten que el sistema
per accedir a les
prestacions ortopediques
és diferent segons el tipus
d’hospital.

Avaluen negativament el
temps que utilitzen per
fer les gestions per

Consideren que la
informacié sobre els ajuts
no esta sistematitzada. En
consequiencia, han de ser
proactius per aconseguir-
los.

Expliquen que han de
tramitar ajuts des de
diferents finestres. Es
pregunten si hi ha la
possibilitat de finestra
Unica.

Descriuen que la
dependéencia com un
procés, “la situacio pot
variar molt d’un dia per
I'altre”. Reivindiquen la
valoracio de la
dependencia segons el
proceés.

Constaten que hi ha
diferents sistemes per
demanar i accedir a les
prestacions ortopediques.
Diuen que als hospitals
publics el procés és més
rapid.

Ressalten que els catalegs

Consideren que la informacio
sobre els ajuts no esta
sistematitzada. En
consequiencia, han de ser
proactius per aconseguir-los.

Expliquen que han de tramitar

ajuts des de diferents finestres.

Es pregunten si hi ha la
possibilitat de finestra Unica.

Descriuen que la dependeéncia
com un procés, “la situacio pot

variar molt d’un dia per I'altre”.

Reivindiquen la valoracio de la
dependencia segons el procés.

Constaten que la gestid per
demanar i accedir a les
prestacions ortopédiques és
feixuga: visites al metge,
diferents tipus d’informes dels

metges, temps d’espera llarg. A

més algunes vegades es
deneguen les prestacions.

Avaluen negativament el temps

Consideren que la informacié
sobre els ajuts no esta
sistematitzada. En
consequiencia, han de ser
proactius per aconseguir-los.

Expliquen que han de tramitar
ajuts des de diferents finestres.
Es pregunten si hi ha la
possibilitat de finestra Unica.

Descriuen que la dependeéncia
com un procés, “la situacio pot
variar molt d’un dia per I'altre”.
Reivindiquen la valoracio de la
dependeéencia segons el procés.

Aquest aspecte no es va poder
tractar per manca de temps.
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tramitar ajuts.

de prescripcions no sempre que utilitzen per fer les gestions

donen resposta a les per tramitar ajuts.
necessitats dels malalts
metabolics. Expliguen que sovint els ajuts

poden arribar quan la familia ja
ha comprat I'ajut.

Valoren negativament la
repeticid de procediments
davant el canvi d’ajut, a causa
del creixement del nen/a.
Aguesta situacio es pot repetir
cada dos anys.
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4.3.2. Perspectiva integrada de les visions dels actors sobre els eixos que cal millorar
a) Acompanyament emocional

— Durant el procés de la malaltia i des de la xarxa publica 'acompanyament emocional no es
porta a terme de forma professionalitzada. Les associacions i les families duen a terme aquest
rol.

b) Escola

— Existeixen escoles que son els pares i les mares i/o les associacions que han d’informar
sobre els recursos de suport que la xarxa publica ofereix per donar resposta a les necessitats
especials dels nens/es.

— Encara no existeix model d’escola inclusiva després de I'ESO.

— Insuficients recursos d’escoles bressol especialitzades en pluridiscapacitats.

c¢) Etapa adultaiel mén laboral

— Poques opcions després de |'escolaritzacié: pocs tallers ocupacionals de I'ambit public.
— Dificultats per a la reinsercié laboral de les persones que tenen discapacitat.

d) Prestacions economiques

— Les persones afectades reben la informacié dels ajuts de forma no sistematitzada. Han de
ser proactius per aconseguir-los. Han de tramitar ajuts des de diferents finestres. El procés és
llarg i molt burocratitzat. Hi ha la possibilitat de finestra unica?

— Els professionals de la salut han de fer diferents informes per tal que la persona pugui
accedir als ajuts. El procés de validacid és llarg i molt burocratitzat.

— Dificultats per aconseguir els ajuts del Cataleg de prescripcions: periode d’espera llarg per
aconseguir ajuts de rehabilitacié; obstacles per demanar noves prestacions quan els nens
creixen. Els ajuts poden arribar quan la familia ja ha comprat I’ajut.
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4.3.3. Recomanacions formulades pels diferents actors

Cluster de malalties neuromusculars Cluster de malalties
metaboliques
hereditaries

Cluster de malalties que cursen amb retard  Cluster de malalties sensorials
mental

Assegurar el suport emocional i psicologic  Unificar I'organitzacié de

a les families en tot el procés i en I'accés als ajuts,

I"acompanyament al dol. prestacions
ortopédiques,

Formacid als professionals orientada a tractaments especials.

I"acolliment i acompanyament de la
persona afectada/familia, (estimular la
sensibilitat dels professionals cap al
problema de les persones per tal de
poder afrontar la duresa, la complexitat i
d’incertesa de la MM).

Vetllar per la integracié de la persona
afectada en la xarxa escolar.

Revisar els criteris d’assignacié de
recursos i circuits per accedir als recursos
(rehabilitacié, medicaments, productes
sanitaris, etc.).

Poder assegurar que els nens i adolescents Definir el model d’ocupacié després
puguin accedir a una escola inclusiva: de I'escola.
— Consolidar unitats com les USEE i
metodologies d’aprenentatge.
— Crear un protocol de com activar
recursos necessaris per afavorir el
procés d’inclusid.
— Fer un seguiment del procés
d’adaptacio.

Plantejar de cara al futur un pla per
incrementar places de tallers ocupacionals.

Revisar el circuit per sol-licitar ajuts del
Cataleg de prescripcions.
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4.3.4. Perspectiva integrada de les visions dels actors sobre les recomanacions

— Generar espais de formacid per garantir les competencies informatives i d’'acompanyament
de tots els professionals de la salut que intervenen en tot el procés de diagnostic, tractament i
del seguiment, les complicacions, les mesures de la cura i d’autocura, I’evolucié de la malaltia,
I’adaptacié de la vida quotidiana, prestacid de serveis de salut complementaris, suport en els
conflictes de valors i de la resta de serveis.

— Poder assegurar que tots els nens/es i adolescents puguin accedir a una escola inclusiva:
consolidar unitats com les USEE; explorar noves metodologies d’aprenentatge davant de la
discapacitat; crear un protocol de com activar recursos necessaris per afavorir el procés
d’inclusid.

— Definir estratégies institucionals que facin possible que els adults puguin tenir serveis
ocupacionals.

4.4. Analisi de xarxes de la persona afectada de MM

En aquest apartat es presenta I'analisi de xarxes dut a terme per I'equip de la Catedra a partir
dels casos entrevistats (vegeu casos entrevistats pag 10-12). L’analisi de xarxes ens ha permeés
identificar i analitzar la relacié de la persona afectada, per tal de veure el nivell i el tipus de
vincles que tenen amb els altres actors (familia, serveis, associacions, etc.) i elaborar linies de
recomanacions per a la construccié d’'una model d’atencié en xarxa.

En primer lloc, es mostra una analisi al detall de la xarxa de la persona afectada del cluster de
malalties neuromusculars. En segon lloc es presenta la informacié per clister en relacié amb:

— actors
— caracteristiques estructurals
— rols de les xarxes

Finalment, i com a tancament de l'analisi i de I'informe, es presenten les recomanacions
orientades a la construccié d’'un model d’atencid en xarxa.

4.4.1. Analisi de xarxes del cluster de malalties neuromusculars
A continuacié es fa I'analisi de xarxes de la persona afectada del cluster de malalties
neuromusculars (vegeu grafic 3):

e Caracteristiques estructurals

Els components de la xarxa de la persona afectada de malaltia neuromuscular sén:
Especialistes de I’hospital

- Neurologia

- Neuropediatria

- Rehabilitacié/traumatologia/fisioterapia/terapia ocupacional

- Pneumologia

- Cardiologia

- Oftalmologia

- Consulta genetica

- Institut o servei que fa el diagnostic precog
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Atenci6 primaria

- Metge de familia

- Pediatria

- Infermeria

- Cardiologia

- Endocrinologia

- Ginecologia

- Servei de rehabilitacié territori (fisioterapia)

- Servei de fisioterapia a domicili

Serveis comunitaris

- Serveis socials

- Associacid (amb serveis de terapia ocupacional, grups de suport, etc.)

- Centre de Desenvolupament Infantil i Atencié Preco¢ (CDIAP (centres d’estimulacid
precoc): neuropediatria, fisioterapia

- Logopedia de més de sis anys

- Ortopedia

- Piscina

Escola

- Mestra/tutor

- Vetllador o auxiliar d’educacio especial

Assessorament extern a I’escola

- Equip d’atencié psicopedagogica (EAP)

La grandaria de la xarxa de la persona afectada de malaltia neuromuscular és mitjana (entre
deu i vint components. La majoria dels components de la xarxa s’ubiquen en I'ambit de la
prestacio de serveis de salut.

Pel que fa a la densitat, és una xarxa poc densa o amb poques relacions entre les unitats que la
componen. Es una xarxa “centripeta”, és a dir, centrada en la persona afectada. El nodul que
més densitat té és I’Associacid. Aquest nodul connecta tant en I'ambit de salut, escola i
comunitat. Apareixen tres subxarxes que son: hospital d’adults, hospital d’infants i I'escola. Els
components amb més densitat son el neuroleg, el neuropediatre i la mestra, respectivament.

e Rols que acompleix les xarxes

La persona estableix diferents tipus de relacions amb els components de la xarxa. El tipus de
relacions soén:
— Relacié assistencial: la persona afectada i/o la familia entra en contacte amb diferents
components de la xarxa assistencial sanitaria amb I'objectiu d’obtenir un diagnostic,
tractament, seguiment, informacié a través de visites directes en els diferents serveis o
contactes correu electronic, trucades, etc. Els serveis ubicats a I’hospital i I'atencié primaria
acompleixen aquest rol.
— Relacions de suport: la persona afectada té relacions de suport amb diferents components.
Existeixen diferents tipus de suport:
e Suport afectiu: la persona entra en contacte amb altres components per obtenir
suport afectiu/emocional en el seu procés de diagnostic i desenvolupament de la
malaltia. La familia i els amics acompleix aquest rol a través de contactes directes,
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trucades telefoniques, acompanyament en les visites, etc. L'associacié també
acompleix aquest paper i dona suport afectiu de forma directa o a través de
serveis com els grups de suport, forum, entre altres.

e Suport en la vida diaria: la persona estableix relacions d’ajut amb altres actors,
necessaries per poder cuidar els seus fills, anar a comprar, tasques domeéstiques,
etc. Aquest tipus de rol I'assumeix la familia i a vegades, coneguts, encara que
Serveis Socials i algunes associacions (a través d’ajuts a domicili) també tenen
aquest paper.

e Suport material: alguns components de la xarxa tenen el paper de proporcionar
ajuts economics, informacié per obtenir ajuts o serveis, entre altres. Aquest rol
I"acompleixen Serveis Socials, I'associacid i alguna vegada algun proveidor de salut.

— Relacié d’acomodacio en I’'ambit escolar (en cas d’infants i adolescents): la familia entra en
contacte amb diferents serveis escolars amb I'objectiu d’assegurar I'adaptacio a I'escola o el
suport en activitats concretes. El rol de suport educatiu el tenen I'EAP i el vetllador.

A més, entre diferents components de la xarxa s’estableix una relacié de coordinacié (per
exemple entre associacio i especialistes). La relacido de coordinacid consisteix a intercanviar
informacié sobre el cas per tal de trobar solucions conjuntament, abordatge global, etc.
S’acostuma a fer a través de reunions, contactes puntuals, trucades telefoniques, etc.
L’associacié és I'agent que estableix més relacions de coordinacié amb la xarxa.

e Nivell de relacions amb els altres actors

— La intensitat de les relacions que estableix la persona amb els diferents nodes és la
seguent:

e Relacions fortes: relacio forta entre la persona i la familia/amics. La persona
afectada defineix “relacié forta” per la freqiiéncia de la relacid i/o la confianga que
té per demanar ajut i obtenir resposta.

e Relacions de mitjana intensitat. Els afectats les defineixen com les relacions
necessaries a causa de la seva malaltia perdo que no sén “incondicionals”. La
persona afectada les estableix amb els especialistes de I’hospital, I'associacid
d’afectats i d'una manera puntual o no continuada amb altres serveis
(rehabilitacid).

e Relacions debils: La persona afectada estableix relacions debils amb AP i
serveis socials. Sén relacions puntuals o discontinues que no sdn necessaries per
I'abordatge de la malaltia, perd importants pel rol que juguen en un moment
determinat (ex//canvis de canula, tramits amb Serveis Socials). Cal tenir en compte
que la intensitat de les relacions va canviant en diferents moments de la malaltia.

— Respecte a la centralitat i marginalitat, i fent una lectura complementaria a la densitat, la
persona afectada i familia “controlen” la relacié amb tots els actors. També I'associacid fa un
rol intermediari (brokeer) i de porter (gatekeeper). Els punts periférics (amb les taxes més
baixes de centralitat) son els especialistes d’AP i els serveis especialitzats d’AP. En la teoria de
xarxes un altre indicador de centralitat és el prestigi que es visualitza en funcié de la mostra de
deferéncia d’uns actors cap a un altre. En aquest sentit els especialistes son els actors més
importants a causa de les quiestions seglients:
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e Tenen el coneixement més fiable per rebaixar el nivell d’incertesa respecte al
tractament de la malaltia.

e SOn més competents en el maneig dels recursos diagnostic—terapéutics.

e Estan més actualitzats respecte a nous descobriments al voltant de la malaltia.

e Estan altament connectats amb I'area de coneixement.
— En relacié amb les interferéncies i conflictes, la xarxa mostra que la persona té relacions
directes amb tots els altres actors i aix0 suposa que quan hi ha un conflicte amb alguns d’ells
pot deixar de relacionar-se, fins i tot podria quedar-se aillada.
— Presencia de buits estructurals entre AP i hospitals i entre hospital adults i hospital
d’infants. Gairebé no hi ha relacié directa. La relacidé que s’estableix és a través de documents.
A continuacié es mostra el patré de la xarxa de la persona a partir dels diferents casos
analitzats.

Grafic 3. Xarxa del cluster de malalties neuromusculars

Relacié escolar - Relacié assistencial sanitaria - Relacié de coordinacié no estable [l Il

Relacié de suport D Relacié de coordinacié -

4.4.2. Punts en comu i diferéncies entre les xarxes dels diferents cltsters
e Caracteristiques estructurals

A partir de I'analisi de xarxes conjunta de tots els clisters, ens es possible copsar els actors
comuns i diferents entre els clusters en relacié amb (vegeu taula 7):

— els especialistes clinics de I"hospital

— els professionals de salut d’atencié primaria

— els serveis de suport a I'escola

— els serveis laborals

— els serveis residencials
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Taula 7. Actors de les xarxes dels clusters de malalties neuromuscular, metaboliques hereditaries, sensorials i retard mental

Serveis i institucions que Clust?r Claster malalties metaboliques i . Clister retard mental
malalties Cluster malalties
estan en contacte amb la neuromuscular sensorials PRADER X- Sindrome
Mucopolisacaridosi Gaucher APERT N
persona afectada de MM s p WILLI FRAGIL Rett
Especialistes de I’hospital
Neurologia v v Sord_ceguesz.ﬂ i v
pluridiscapacitat
Neuropediatria v v v . Sord.ceguese? v 5/, de petits y v
i pluridiscapacitat
Traumatologia 4 v v v Si, de petits v v
Pneumologia 4 v v 7 Si, de petits Casos greus
Cardiologia 4 v v
Oftalmologia 4 4 v 8 v Si, de petits v
Consulta genetica v v v v v v v/ v
|n'StItL‘It 0 servei que fa el v v v v 10 v v
diagnostic precog
Servei de rehabilitacio: . El servei .
fisioterapia; terapia AT no és de B e
apia; P v v v 1 7 W 4 és de llarga és de llarga
ocupacional llarga
durada durada
durada
Maxil-lofacial v
Neurocirurgia v
Otorinolaringologia v v Si, de

7 Alguns casos
8 Experts en vitroretina

9 Es possible fer-se el diagnostic prenatal, pero en la majoria dels casos es produeix en el moment del naixement. La major part dels casos amb sindrome d’Apert sén esporadics, és a dir, apareixen per mutacio
espontania en una primera generacié , també s’ha descrit un patré d’heréncia autosomica dominant.

10 En I'ambit privat

1 Quan es fa intervencié quirdrgica i en casos d’afectacio ossia.
12 Hj ha el técnic rehabilitador (acostuma a ser terapeuta ocupacional). Té una formacié especifica en discapacitats visuals i auditives.
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petits
Nefrologia (malaltia fabry) v
Psiquiatria v 13 Si, sordceguesa 5
v amb Si, d’adults L) Si, d’adults
- . d’adults
pluridiscapacitat
Psicologia v v v/
Medicina interna v
Endocrinologia Sia maIaIt‘les de v A\ IR ?I, poc.a Petits |
metabolisme i intensit
. . I'any adolescents
intermedi at
Dietetica Si a malalties de Si, poca
metabolisme v %1 intensit
intermedi at
Neuropsicologia v v ?
Hospital de dia v
Cirurgia plastica v v/
ATENCIO PRIMARIA
Metge de familia v v v v v v v v
Pediatria v v v v v v v v
Infermeria 4 v v v v v v v
Cardiologia 4 v
Endocrinologia 4 v v 1
Nefrologia Si a malaltia de Fabry
Neuropsiquiatria AP 4 v
Logopédia (més de sis 4 v v
anys)

13 Hj ha malalties sensorials com la sindrome Bardet Vielt que necessiten psiquiatres.

14 Sj, pero parla que han de tenir formacié amb Prader Willi, ja que no els poden tractar com si fossin obesos, siné I'abordatge de la dieta s’ha de fer des de la Prader Willi.
15 Per administracié del medicament. Tractament per a tota la vida. Actualment és quinzenal.

16 Hj ha alguns casos, pero els endocrinolegs especialistes d’AP no tenen en compte la malaltia
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Servei de rehabilitacié
territorial: fisioterapia i v v
traumatologia

Servei de fisioterapia a
domicili

17

Centre de salut mental
infanto-juvenil (CSMLJ):
psiquiatria, psicologia,
treball social i infermeria

En alguns
€asos

Centre de salut mental
d’adults (CSMA): psiquiatria,
psicologia, treball social i
infermeria

Serveis Socials (sobretot per
la llei de la promocié de v v
I’'autonomia)

CDIAP

18

19

v
Ortopédia v v
Piscina v

ANANEN

20

ANANEN

Equinoterapia (sanfilippo) v

Podologia

Psicologia (privada)

vy 2

Dentista (ortodoncia)

ANENAN

22

23

Treballador social de ’'ONCE

SERVEIS SUPORT ESCOLA

17.S6n recursos insuficients per les caracteristiques de la malaltia

'8 Recurs valorat com a molt insuficient per les caracteristiques de la malaltia.
19 Ho paguen tot ells. Sovint necessiten crosses.

20 Ho paguen tots ells.

21 Sj es pertany a I'ONCE, disposa de psicolegs.

22 Els manca molt de calci.

2Molt complex. A causa del moviment constant que fan s’han d’anestesiar.
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EAP

Auxiliar d’educacié especial
(ADE)

Interpretacid en llenguatge

Si a sordceguesa

de signes
USEE , Determinades v ‘/
sindromes de MPS
Escola especial Determinades Si a sordceguesa i v v
sindromes de MPS pluridiscapacitat
Centre de Recursos
Educatius 7
Mestre Itinerant
v
CREDA v v V|
Serveis laborals
Centres ocupacionals Si a sordceguesa i v y v

pluridiscapacitat

Serveis residencials

Centres de dia

Si a sordceguesa i
pluridiscapacitat

Residéncies

Si a sordceguesa i
pluridiscapacitat 4




Analisi del procés d’atencié a persones afectades d’una malaltia minoritaria:
bases per a la planificacié d’un model d’atencid integral en el context public catal. Octubre 2010.

En relacié amb la grandaria de les xarxes, el cluster de malalties mentals és el que té més actors
(31) i el de sensorials, el que en té menys (23). La majoria dels actors de la xarxa, igual que en el
cas del cluster de malalties neuromusculars, s’'ubiquen en I'ambit de prestacié de serveis de
salut. Tanmateix, la preséncia d’actors en I'ambit educatiu pren rellevancia especial en el cas del
cluster de malalties que cursen amb retard mental.

Pel que fa a la densitat, son xarxes poc denses o amb poques relacions entre els actors que la
componen, sén xarxes centrades en la persona. Tanmateix, i pel que fa al clister de malalties
neuromusculars hi ha diferéncies en quin és el component (a part de la persona) que connecta
més amb els altres. En els clisters de malalties metaboliques hereditaries i les que cursen amb
retard mental el noduls que tenen més densitat sdn I'associacio i el neuropediatre. En el cluster
de malalties sensorials és |'associacio.

Igual que en el clister de malalties neuromusculars, apareixen tres subxarxes: hospital, atencid
primaria i escola. En el cas dels clisters de malalties metaboliques i les que cursen amb retard
mental, els especialistes dels hospitals i I'escola sén les subxarxes que més connectades estan
entre elles (vegeu els grafics 4, 5 6).

e Rols que acompleixen les xarxes

Igual que en el cluster de malalties neuromusculars, la persona afectada de MM dels diferents
clusters estableix el mateix tipus de relacions amb els altres components de la xarxa. Aixi doncs,
veiem que estableix relacions de tipus assistencial, i que majoritariament aquest rol I'acompleix
I’hospital, I’Atencié Primaria de Salut i els centres de desenvolupament i atencid precog (en el
cas dels infants).

Grafic 4. Xarxa del cluster de malalties metaboliques hereditaries

Relacié escolar - Relacié assistencial sanitaria - Relacié de coordinacié no estable [il] Il

Relacié de suport D Relacié de coordinacié -
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També estableix relacions de suport, on la familia, 'associacié d’afectats i serveis socials tenen
aquest rol.

Existeixen diferéncies en relacié amb les relacions de coordinacid. En primer lloc, veiem que els
clusters de malalties metaboliques i les que cursen amb retard mental existeixen relacions de
coordinacio entre serveis, entre subxarxes i entre |'associacio i diferents xarxes. En segon llogc, el
cluster de malalties sensorials és on es troben menys relacions de coordinacié entre les diferents
subxarxes (vegeu els grafics 4, 5 6).

Grafic 5. Xarxa del cluster de malalties que cursen amb retard mental

Relaci6 escolar - Relaci6 assistencial sanitaria - Relacié de coordinacié no estable [l Il

Relacié de suport E] Relacié de coordinacié -

Grafic 6. Xarxa del cluster de malalties sensorials

Relacié escolar - Relacié assistencial sanitaria - Relacié de coordinacié no estable [l Il

Relacié de suport E] Relacié de coordinacié -
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4.4.3. Recomanacions per treballar en xarxa

El model actual té un caracter lligat al territori. Actualment les organitzacions sanitaries,
conformen un conjunt d’organitzacions que adquireixen la seva propia funcionalitat,
desenvolupen els seus propis projectes i es mobilitzen com a petites suborganitzacions
autonomes (alguns autors diuen que és un tipus de configuracid que es va definint com
alternativa a les piramides després d’haver sofert una crisi d’eficacia) (Rovere, 2002). El
desenvolupament dels governs territorials de salut, els plans directors i el mapa sanitari ha
canviat aquesta tendencia (vegeu alguns documents de les politiques actuals com el Pla
d’Innovacio, etc.).

Un model de xarxes assistencials, també pel que fa a les MM, hauria de ser un concepte positiu
ja que porta un missatge de cooperacio i articulacid i supera la idea de tornar a centralitzar com
I’Gnica solucié per superar la fragmentacié. Implica un dialeg (implicit o explicit) amb influencia
de totes les parts i a més pot permetre assajar solucions a les situacions complexes que
configuren la intervencié cap a persones afectades de MM

Les recomanacions per desenvolupar un model de xarxes assistencials aplicat a les MM sdn les
seglients:

— Cal unificar els proposits i els objectius dels actors implicats, ja que ha de ser una “xarxa per
a” i superar la tensio entre fragmentacid i una sobredeliberacié. L'establiment de vincles ha de
ser I'objectiu sense que aix0 suposi una sobrecarrega per als actors implicats.

— Ha de promoure una orientacié guanyador—guanyador en les negociacions entre els actors
implicats (sobretot amb els actors més visibles, tal com els especialistes)

— Ha de fugir dels monopolis i les concentracions de poder (usuaris captius). Per exemple, es
veuen clarament relacions de dependéencia on l'usuari i el professional han construit un vincle
molt fort, dificil de transformar-se.

— La xarxa s’ha d’expandir en I'espai del que és “possible”. Aixo vol dir que cal fer-ho lentament
a partir de les relacions “més significatives” en cada moment (no forcar recorreguts i respectar
els moments d’utilitzacié de la xarxa). Treballar en xarxes no vol dir connectar-se continuament
sind tenir la possibilitat i 'accés per fer-ho quan calgui.

— De la governabilitat a la governancga en la gestié de la xarxa. El fet de “desterritorialitzar” la
xarxa amb nodes i professionals de diferents proveidors i territoris fa que sigui molt important
incloure-hi tots els actors, tant en el disseny com en la implementacié de les politiques.

— Treballar des de la co-petencia (col-laboracié i competéncia) amb jocs més oberts i
visualitzant els avantatges reciprocs. Aix0 vol dir tenir en compte i fer més transparents les
agendes dels diferents actors, defensant la tensid benefici usuari—equitat. En aquest cas
I’agenda dels afectats i associacions, lligada a “maximitzar” beneficis és doblement important, ja
que d’altra banda actuen com a “experts” que poden for¢ar millores substancials en el sistema.
S’han d’assumir els lideratges multiples, establint els moments de “protagonisme” dels diferents
professionals (per exemple del neuroleg al pneumoleg).

— Integracid de nivells horitzontals i verticals. També cal tenir en compte la coheréncia entre les
macropolitiques i les micropolitiques i la planificacié i la programacié—implementacié. Els
professionals i els afectats han construit vincles i en el desenvolupament del futur model cal
tenir en compte totes les logiques.
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Les recomanacions proposades emfasitzen |'estructuracié de xarxes i I'enfortiment dels vincles
dels components de la xarxa a fi d’assolir una millora en els eixos d’analisi: a) diagnostic i
sistemes de detecciod precog; b) pla d’atencié assistencial; c) suport a les families i integracio a la
comunitat i d) sistemes d’informacié i registre. L'estructuracié de xarxes es podria plantejar a
partir de la seqiieéncia de les fases segiients (Rovere, 2002):

1. Reconeéixer que els altres existeixen com a “interlocutors”. Reconeixer els altres genera
acceptacio.

2. Coneixer el que fan els altres. Aquesta fase opera com a generador d’interés entre els
diferents noduls.

3. Col-laborar entre els diferents noduls. La col-laboracié, encara que s’inicii d’'una manera
esporadica, requereix d’accions concretes dels noduls i genera reciprocitat i les bases per a
la construccid de vincles.

4. Cooperar entre els diferents noduls en relacié amb la millora de la persona atesa i des dels
serveis respectius. Aquesta fase significa compartir i, per tant, es generen processos de
solidaritat. A més, contribueix a la consecucié d’objectius de forma més eficag, qualitat o
estalvi de recursos.

5. Associar-se implica desenvolupar projectes comuns. Aquesta fase genera confianca.

Finalment, cal esmentar que hi ha diferents dispositius per promoure |'estructuracié de xarxes.
Aquests son:

— Trobades presencials: genera possibilitats d’avancar en el coneixement entre noduls,
compartint aprenentatges significatius que enforteixen els vincles i generen condicions per
accions comunes. Les trobades presencials poden construir-se al voltant de diferents formats
com ara tallers de discussid, comissio técnica, etc.

— Planificacié/programacié més participativa, processos de programacié amb la participacié
dels diferents ndduls amb suports innovadors.

— Reforgament de noduls clau: reforcar noduls, com per exemple les associacions, que
connecten tant amb la persona afectada com els diferents serveis.

— Desenvolupament de noves competéncies: desenvolupament de capacitats de negociacio i
lideratge en els noduls per afrontar conflictes, per avaluar la gestié de la xarxa, per enfortir la
cohesid de la xarxa.
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Annex 1: Guid entrevista a la persona afectada i familia

a)

O

La trajectoria de cures: experiéncia biografica de I'afectat i familia (des de que va
comencar la seva situacié actual/problema de salut).

Situacid en la que estava abans de notar alguna cosa:

Lloc on vivia,
Situacio sociofamiliar,
Activitats que realitzava: punt de partida

Servei/atencié sociosanitaria que es buscava/sol-licitava/esperava: lloc de desti projectat

Decisio de buscar atencid/iniciar I'itinerari:

Agents i mitjans d’informacié (també sobre el sistema d’accés), mediadors, instigadors
Desig i expectatives, objectius personals, objectius familiars

Com es va realitzar la decisid, quina era la situacié personal, la situacié familiar —
relacional.

“Estratégies”, accions d’entrada: autopresentacio en el sistema.

Desplacaments pel sistema previs a arribar a un punt (lloc) de desti: Itinerari abans
d’arribar: Qui els va marcar, duracid, cost, experiencies lligades al mateix.

Q Arribada a un lloc del sistema (punt de desti):

Acollida, "xarxes de suport" (professionals, altres usuaris, cuidadors del quals les seves
relacions varen ser de suport durant els primers contactes amb el servei), primers dies
Mobilitat des d’aquest punt a altres (proves complementaries...)

Questions legals/administratives: tramits, sol-licituds, denegacions...

Agents i mitjans d’informacio (fulletons/follets, persones...)

Interrupcions i seqliéncies de contactes/relacions en |'estada en el sistema.

b) "Insercié" i trajectoria en el sistema d’ajuda formal

Q Temps i espai quotidia que es deriven de la seva condicié d’usuari:

Q Llocs i recorreguts habituals, mitjans de transport

Q Rutines diaries i vida quotidiana, horaris, intercanvis

Q Dominis de I’entorn immediat en que ha de moure’s en tant que usuari: coneixement del

O

O

O

O

O

lloc, les institucions i els serveis.

Contactes proxims i regulars en tant que usuaris: interaccions, intercanvis i relacions amb
el sistema

Recursos d’ajuda i contraprestacié

Opinions i experiéncies de rebuig i exclusio

Coneixement del sistema d’atencid, sanitari/serveis socials (organitzacié administrativa,
politica, geografica, de recursos/prestacié de serveis,..)

Imatge dels professionals (estereotips, valors, actituds)

72



Analisi del procés d’atencié a persones afectades d’una malaltia minoritaria:
bases per a la planificacié d’'un model d’atencio integral en el context public catal. Octubre 2010.

c) Usabilitat dels recursos/punts en la xarxa del sistema d’ajuda formal

Punts de contacte

Institucions d’ajuda

Serveis sanitaris

Serveis socials

Institucions locals (ajuntaments, associacié de veins, centres...)

Associacions d’afectats

T I e e

Industria farmaceutica

Usabilitat: manera en I'afectat i familia pot utilitzar la funcionalitat del sistema: rapidesa,
facilitat amb que les persones busquen/troben atencié sanitaria i social:

d) Interaccié i funcionalitat en el sistema d’ajuda formal

Q Interaccid i continuitat del sistema
= Elrepartiment de funcions entre usuaris i sistema de sanitari
= La participacid més o menys activa dels usuaris
= Les interaccions en les solucions que es perfilen
= Els espais col-lectius d’analisi en la presa de decisions
= Seqliencia en les quals existeix un mecanisme de transferéncia de la informacié
Q Eficiencia:
= Facilitat d’aprenentatge quan es requereix un accés continu amb els mecanismes
d’ajuda del sistema sociosanitari
= Taxa i caracteristiques d’errors del sistema y caracteristiques de los errors del sistema
sociosanitari

e) Situacié/condicié actual de l'usuari (competéncia) (Coneixements, actituds, estratégies i
comportaments orientats a la cura)

0 Informacié/coneixements sobre la seva situacié i problemes de salut; i sobre el sistema
sanitari / serveis socials (funcionament, recursos possibles, drets...)

Q Procediments, recursos i estrategies per accedir i fer us del sistema
satisfactoriament/activament; Actituds com a usuari/a; costums en el tracte amb
persones, amb sanitaris

Q Aculturacié i competéncia:
O Costums de tracte amb els professionals

O Incorporacioé subjectiva d’estructures i processos, comprensié del llenguatge caracteristic
del sistema

O Satisfaccio, accessibilitat (precarietat, inseguretat, provisionalitat, exclusid). Opinions i
experiéncies de rebuig i exclusié.

a Desitjos, projectes, horitzé utopic.

f) Xarxa familiar, participacié/insercio social i vida quotidiana

O Xarxa familiar després de notar el problema de salut.
> Matrimoni / Parella:
= Situacid de la parella (salut, laboral,...)

73



Analisi del procés d’atencié a persones afectades d’una malaltia minoritaria:
bases per a la planificacié d’un model d’atencid integral en el context public catal. Octubre 2010.

= Manteniment o no de les practiques “tradicionals” de cures.
> Fills (si n’hi haguessin): relacions filials, relacions intergeneracionals.

O Projecte / expectatives que canvi aquesta xarxa familiar

a Contactes amb la familia: trucades, cartes, visites, regals, preguntats.

O La cerca/obtencid d’Atencid Soc. Sanit. en tant que estratégia/recurs/ competéncia familiar.
a

Contactes proxims i regulars: sociabilitat i amistat, oci i temps lliure

= Relaciones veinals, sistemes d’ajuda i contraprestacid

= Associacionisme amb altres persones que estan en la seva situacid; locals de trobada

= Participacio social (imatge de les persones que estan amb la seva mateixa situacio en la
premsa i mitjans de comunicacid)

Q Temps i espai quotidia que es deriven de la seva CONDICIO D’USUARI:

Q Situacio residencial: condicions vivenda, ocupants, preu, funcionalitat de l'espai i

equipament
= Llocs i recorreguts habituals; mitjans de comunicacid i de locomocid; temporalitat i
ritmes

= Rutines diaries i vida quotidiana, horaris, intercanvis
= Dominis de I'entorn immediat: coneixement de lloc en el que resideix, possibilitat de
situar altres llocs i les institucions i serveis que utilitza.
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Annex 2: Fluxograma analitzador d’un cas tragador del clister de malalties neuromusculars

Diagnéstico y Plan de atencién precoz

Nace Hija
15m. SEMANA 1 2 3 4 5 6 7 8 9
Proceso DC
D. desconocido D. sospecha
P. desconocido ! P. desconocido D. ciento
T. desconocida T. sospecha P. leve D confirmado
PA. ausente PA. ausente D. provisional D. cierto $» T.Sintomatico P - rav confirm
P. grave P. grave A. No sistematizado T gSintomético
T. sospecha $(T. Sintomdtic A PANo s:istematizado
PA. ausente PA. No sistematizado] -
Proceso PA
- v P EGP |}
Servicio GEN @':Eﬂ
1 6s.
ici 10d. 17 d.
Servicio REH 4" Rehabilitac mensual
—p] Visita NER} »! Visita NER | ViStaNER
Servicio NER EMG BMU
Servicio URG » Visita URG 2m.
l:_ sp\c/;ri::téane Pro\grsaliada Visita PAP
ici Visita PAP: 3 >
Servicio PAP I PAP kustituto PSH rogramadas
Servicio ENFAP
im. 2m.
Centro ASP Tramite »{ Valorac TSO para acceder a ASP_| »  Rehabsemanal
Wﬁjm—cmr _
L Solicita ayuda externa .|  Tomar decisiones
Episodio I_Solicita PAP para acceder a TSO de oL vitales
Madre ASP
S Busca A A i
Episodio Padre compafia Busca info Internet. Participa foros ASEM
Info a URG Encuentra ASEM e
internet |
Asociacion FOTO/ASEM
ASEM
Expresidn de |vivencias
M. toma M. Consciente del D, P, T M afronta corldolor !a nuevas tuacion: Yol\{er a M. Siente que se estd
M Angustia consciencia Destrozada, confundida querer su hifa, lentitud del sistema sanitario, preparando para la situacién
ante espera de que hay con el futuro. d_lflcul_t'ades comunicacion PSP. Incomprensmn futura. Necesita hablar
de fin de un problema e A T situaciéon amigos. Siente que se cor'w\’nerte enla con personas (familia,
semana grave de atencién para a su hija: gestora del Plan de atencidn Y profesionales...
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Gestion informacidon: Diagndstico v Plan de atencidn precoz

Hija
Nace
15m. SEMANA 1 2 3 4 5 6 7 8 9
Proceso DC
D. desconocido] D. sospecha ] D cionio
P. desconocido]—ﬂ P. desconocido] P leve
T. desconocida] T. sospecha ] P————— : — ;
D. provisional D. cierto » T.Sintomatico D. confirmado
PA. ausente] PA. ausente ] . -
I P. grave P. grave A. No sistematizad P. grav confirm
T. sospecha T. Sintomético A T. Sintomdtico
PA. ausente PA. No sistematizado PA.No sistematizado
Proceso PA
- Ay P EGP|
Servicio GEN \Tv'_nyﬂ

’ 9|
Servicio REH _QJ—'| Rehabilitac mensual
—p} Visita NER I-_QJ; Visita NER | |_

- r Visita NER
Servicio NER EM BM isita
(1) LEMG] [l | e u| Con GEN
Servicio URG Visita URG|—
— — 2
isita P sp\grslltta'ane Pro\grsa:tr::ada Visita PAP
i Visita PAP 3 rogramada >
Servicio PAP ] A pap A tituto PSA gl
Servicio ENFAP il 1
Tramite . |
Centro ASP —bl Rehab /‘ﬂ'—Vﬁwac TSO para acceder a ASP I //_;l/ Rehab semanal
\/ /
L amada infruc T _
o |:Sol—|icita PAP Q _| Solicita ayuda externa _| Tomar.decmones
Episodio Sdthadacdbiill | I_’,_l_ para acceder a TSO de 1 » vitales
Madre Informa | AcD I—DI Informa_|
L Busca A i
Episodio Padre L |Acompaiia | Busca info Internet. N —
: Info a URG Encuentra ASEM Participa foros ASEM
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Asociacién Foro ASEM

ASEM
Expresion de vivencias

. M afronta con dolor la nueva situacion: volver a i 4
- - M. toma M. Consciente del D, P, T M ! : VoY N M. Siente que se estd
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Destrozada, confundida o L -
ante espera de que hay con el futuro dificultades comunicacién PSP. Incomprensién futura. Necesita hablar
de fin de . . situacién amigos. Siente que se convierte en la ili

un problema Empieza a construir el plan 8! q B con personas (familia,
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Hija

Proceso DC

Proceso PA
Servicio GEN

Servicio REH
Servicio NER

Servicio URG

Servicio PAP

Servicio ENFAP

Centro ASP
Episodio Madre

Episodio Padre

Asociacion ASEM

Expresion de

Proceso del Plan atencidn integral y continuada
Muere
SEMANA 10 MES 4 MES 5 MES 6 MES 7 MES 8 MES 9-12 MES 13

T

D. confirmado D. confirmado

P. muy grave P. muerte

T. sintomatico T. vital urgente

PA. no sistematizado i
|
|
|
I

Rehabilitacién mensual |_|_4 Recibe info muerte?
|
Visita NER : Recibe info muerte
|
Visita URG Visita URG » Visita URG
|
1
—>| Visita PAP ——p{ Visita PAP |——D| Solicita info y recibe info muerte |
I
|
I
Rehabilitacién semanal |—| Atencion psicoldgica |—| Apoyo emocional fisio I—:-b[ Recibe info muerte
I
— P . — P — — 1 Participa en foros Ofrecen ayuda
Solicita ayuda tec:uca EAP-PAP I— Solicita ayuda psnl:olog ASP |——>| Solicita ayuda psicolog ASE ASEM > desde ASEM

—

Informa evolucion PAP, ASP, NER

|_

Informa muerte

Participa foros ASEM

—>| Solicita ayuda psicolég ASEM I

Participa en foros Ofrecen ayuda
ASEM desde ASEM

Proporcionar informacion y contactos con iguales

—»!

Proporcionar soporte emocional y psicolégico

vivencias

M. Necesita encontrar soluciones a los problemas cotidianos

M. Necesita hablar con personas

R e A ——

M. Necesita
hablar con el
Neurdlogo
sobre la
muerte de su hija

M. Necesita
compartir y
ayudar

a otros

M. Necesita
hablar sobre la
muerte de su hija,
compartir
experiencia
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7

Hija Gestion de informacidn: Proceso del Plan atencién integral v continuada
Muere
SEMANA 10 MES 4 MES 5 MES 6 MES 7 MES 8 MES 9-12 MES 13
T
D. confirmado D. confirmado
Proceso DC P. muy grave P. muerte
T. sintomatico T. vital urgente
Proceso PA PA. no sistematizado |
|
Servicio GEN I
|
- |
Servicio REH Rehabilitacion mensual |—|-.I Recibe info muerte? |
|
Servicio NER Visita NER I Recibe info muerte
I - .
Servicio URG Visita URG Visita URG »/ Visita URG @
(4]
Servicio PAP |y Visita PAP |———{ Visita PAP |—#{ Visita PAP | ———p{ Visita PAP ———{ Solcit4 info y recibe info muerte
i
Servicio ENFAP \ |
|
|
Centro ASP Rehabilitacién SW psicglogica oyo emocional fisio I—:— £
: |
5L x LIS Participa en f of d
L — o - ST —— — y articipa en foros recen ayuda
Episodio Madre Solicita ayuda tec:uca EAP-PAP P@ICIG ayuda p5||colog ASP I——DI Solicita ayuda p: ASEM —» desde ASEM
I informa evolucion PAP, ASP, NER |— | |
I I I '
Episodio Padre o — : — 1 Participa en foros Ofrecen ayuda
| Participa f|oros ASEM | Solicita ayulda psicoldg ASE ASEM desde ASEM
] | |
Asociacién ASEM Proporcionar informacién y contactos con iguales —»/ Proporcionar soporte emocional y psicolégico
T
|
|
|
. 7 . . I
Expresion de \vivencias :
|
M. Necesita encontrar soluciones a los problemas cotidianos M. Necesita M. Necesita M. Necesita
L hablar con el hablar sobre la compartir y
I I I ! | Neurélogo muerte de su hija, ayudar
[ M. Necesita hablar con personas ] sobre la compartir a otros
H muerte de su hija experiencia
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Madre

Proceso DC

Proceso PA

Servicio GIN

Servicio GEN

Servicio NER

Servicio URG
Servicio PAP
Servicio ENFAP

Centro ASP

Episodio M

Episodio P

Asociacion ASEM

Expresion de

Plan de atencidn

ntegral y continuada

Diagndstico precoz

SEMANA 10 MES 4 MES 5 MES 6 MES 7-12 ANO 2 | ANO3
|
| D. sospecha
: P. desconocido
| T. desconocida
: PA. ausente_J Controles
| habituales
| ginecoldgicos
I
| Pruebas
| genéticas
: . embarazo
|
L/ VisitaNER : »| Visita NER
|
Visita URG_———————— Visita URG [ Visita URG |
|
|
|
| visita PAP ———! Visita PAP |——p! Visita PAP |— Visita PAP :
|
|
|
|
|
|
Rehabilitacion semanal|—| Atencidn psicologica |—| Apoyo emocional fisio | :
| | Participa en Solicita
;I Solicita ayuda psicolég ASP |—>| Solicita ayuda psicolég ASEM I—b foros —> Plantean visita
I
NER d
—| Informa evolucién PAP, ASP, NER |- Informa muerte ASEM deseo de tener se :32330
| maés hijos a ASEM barasad
embarazada

Participa foros ASEM

Proporcionar soporte emociol

vivencias

1
|
T
|
nal
I
|
|
|
|

Sienten la

[

M.

Necesita encontrar soluciones a los proble!

mas cotidianos y siente que no le dan soluciones

[ .

M. Necesita hablar con personas

M. Necesita
hablar sobre la
muerte de su hija,
compartir
experiencia

necesidad de
tener mas hijos.
Tiene dudas de como

hacerlo
No quiere sustituir
a su hija muerta.
Tiene confianza en
hablar con ASEM

M. Siente que no
se tiene en cuenta
su experiencia
como madre.
Es tratada como

rimipara

N
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Annex 3: Taller de professionals

Taller d’Analisi de casos de malalties minoritaries (malalties amb retard
mental) : Propostes de millora en el model d’atencio

Descripcid

L'any 2009 el Servei Catala de la Salut ha endegat la Comissid Assessora en Malalties
Minoritaries (CAMM)?*, com una accid global a I’entorn de les malalties minoritaries. La CAMM
compta amb la participacié de tots els agents implicats en aquest tipus de malalties i pretén
potenciar la implementacid de politiques de salut especifiques en aquest ambit.

En aquest context la CAMM, planteja com un objectiu prioritari definir i implementar una
model d’atencié per a persones afectades d’'una malaltia minoritaria (MM), en el marc catala
de la sanitat publica. La present linia de treball, justifica la realitzacié d’aquest taller d’analisi
de casos orientat cap a les persones afectades de malalties amb retard mental. Aquestes
malalties afecten tan als infants com als adults i sGn prou nombroses i diverses, amb afectats a
tot el territori i tractats també per professionals que pertanyen a diversos ambits
d’intervencié.

Per tot aixo, els objectius que es planteja aquest taller son els segiients:

Objectiu del Taller

e Analitzar casos tragadors de MM (clusters de malalties metaboliques, retard mental i
sensorials) per tal de reconeixer els principals problemes en I'atencié de les persones
afectades d’aquestes malalties.

e Proposar recomanacions de canvi que vagin en la direccié de millorar I'atencié a les
persones afectades i families en els seglients eixos: deteccié precog i sistemes
diagnostics, atencid continuada i integrada, suport a les families i integracié a la
comunitat i sistemes d’informacid i registre.

A qui va adrecat?

e Professionals implicats en I'atencid de les persones afectades de MM i families (ambit
de la salut, educacié i acci6 social).

e Professionals de societats cientifiques relacionades amb I'atencié a aquestes persones.

24 pyblicada en el Diari Oficial de la Generalitat de Catalunya del 14-05-20009.
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Continguts

e Presentacid de casos: exposicid i analisi de les actuacions que configuren I'actuacid
professional pel que fa a les decisions cliniques i als episodis assistencials. En paral-lel
també s’exposara I'expressid de vivéncies de I'afectat/a i familia.

e Valoracid dels casos: determinacid de nuclis tematics, problemes i dilemes. Deteccio
de punts forts i febles de les intervencions. Determinacié de principis aplicables a
diferents casos.

e Propostes de canvi en 'atencié de les persones afectades i families en el context del
sistema public catala.

Dates
31 de maig: Taller d’analisi de casos de malalties que cursen amb retard mental: Propostes de
millora en el model d’atencié.

Horaris
12h-13.30h: Presentacid i valoracio dels casos
13.30h-14h: Dinar fred
14h-16h: Propostes de canvi

Lloc

Sala A, 1r planta

Recinte Mundet- Edifici Serradell. Diputacié de Barcelona
Passeig de la Vall d’"Hebrén, 171

08035 Barcelona

(adjuntem mapa)

Realitzacid del Taller

Margarida Pla i Nuria Codern. Catedra de Recerca Qualitativa. FdRobert-Dept.Psicologia
Social/UAB-IES.

Confirmacid assisténcia a:

Monica Salvo al telefon 93 4335005 o al correu electronic monica.salvo@uab.cat

Activitat organitzada conjuntament per I'Institut d’Estudis de la Salut, Fundacié Dr Robert i
Catedra de Recerca Qualitativa (UAB).
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Taller d’analisi de casos de malalties
minoritaries. Propostes de millora en el
model d’atencid

Malalties amb retard mental

31 de maig 2010

Objectius del taller

4 N

* Identificar i analitzar els principals problemes en
I'atencio de les persones afectades de malalties
metaboliques hereditaries (Deteccid precog i sistemes
diagnostics, atencié continuada i integrada, suport a les
families i integracio a la comunitat i sistemes
d’informacid).

. Proposar recomanacions de canvi que vagin en la
direccié de millorar I'atencid d’afectats i families en els

\ eixos esmentats.
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El paradigma de la raresa
Enfermedades raras o minoritarias Enfermedades comunes o convencionales
(prevalencia <5/10.000) (prevalencia >5/10.000)
Voz pacientes Motor cambio / imprescindible Complementaria
Invisibilidad social Altay frecuente Menos frecuente
Desconocimiento Alto / Muy alto Variable
Gravedad / Cronicidad Siempre Variable
Complejidad / Incerteza Siempre alta Variable
Guias / Protocolos Ausentes o limitados Frecuentes
Disponibilidad tratamientos Ninguno o limitado (56) >10.000
Tamafio mercado Pequefio (24.000 pacientes / ES) Grande
(250.000 / UE)
Prioridad en Salud Publica Estrategia Nacional 2009 Alta
Interés en investigacion Alto Alto
Interés sector industrial Bajo retorno econémico Alto retorno
Ensayo clinico Dificil | n® pacientes Facil 1 n° pacientes
Uso compasivo Necesario 111 Variable 111

Desenvolupament metodologic general

[ FAsEs | METODES | TECNIQUES

| (1) Analisi model assistencial actual

lalties Neur
S (MPS, Fabry, Gaucher) Malalties amb retard mental (Sd Apert Prader-W|II|,
il, Sd. S ials (Sd

lars (Atrofies, Distrofies i P P
Determinacio

clusters de MM

Construcci6 de casos I Entrevistes IC, afectats, families l |:>
tragadors x cluster

Identificacié de Diagnostic precog i Pla d’atenci6 integrat i
problemes i sistemes diagnostics continuat
necessitats
especifiques Suport a I'afectat/da i familia Sistemes d’informacié i

comunicacié

(2) Disseny i implementacié Model Integral

Recomanacions per Diagnostic precog i Pla d’atencié integrat i

I'establiment de sistemes diagnostics continuat
linies d’accié

Suport a I'afectat/da i familia Sistemes d’informacio i
comunicacioé

Establiment linies

d’accio, i | Creacid d’un sistema de seguiment i avaluacié
implementacié
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. Sind. Apert

Criteris clinics 1
Malalties que cursen 2. Sind. Prader Willi
amb retard mental }>}> 3. Sind. X-Fragil
4
5

. Sind. Ret
. Sind. Angelman

Cg Criteris de
! 2 maxima

Eixos Criteris de variabilitat axim
Demogrific = Regi6 Sanitaria variabilitat
= Urba/rural
- Sexe
- Edat

Socioestructurals N,
- Situacié laboral

- Nivell economic

- Dependeéncia

- Problemes de salut
Clinic/epidemiologic - Historia de la malaltia

- Simptomatologia

- Discapacitat

- Us de serveis hospitalaris

- Us d’Atencié Primaria

- Continuitat assistencial

- Us de serveis comunitaris

- Suport familia/amics

- Suport Associacions

Us dels serveis

Xarxa Social de suport

Guio entrevistes i matriu d’analisi

1. Trajectoria de cures: experiéncia biografica

Gui6 d’entrevista grupal de Fafectat i familia ) )
2. Inserci6 i trajectoria en el sistema d’ajuda

formal (Sistema de Salut)

3.  Usabilitat dels recursos/punts en la xarxa del
sistema d’ajuda formal

4. Interaccié i funcionalitat en el Sistema
d’ajuda formal

5.  Situacié/condicié actual de I'afectat i familia
(competéncia: coneixements, actituds,
estratégies i comportaments orientats a la
cura)

Matriu d’Analisi 6.  Xarxa familiar, participacié/insercié social i

vida quotidiana

Servei Que busca Accions/ Tramits Facilitats/ Temps Vivéncia Problemes/
recursos Dificultats necessitats
entrada

Pediatria AP Signe Exploraciéi Volant per Esperadel Cap de Angoixa: Entradaal
d’alarma: Derivacié a anara cap de setmana cercadel Sistema?
confirmarel Urgencies Urgenciesi setmana pares per Gesti6 de
diagnostic Proves Rehabilitacié ... Internet I'espera?

(biopsia..) Comunicacié
AP-Hospital?
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[ Construccio del model integral de MM (Malalties que cursen amb retard ]

mental)
Linies d’accié ] Eixos de problemes ]
\ \
Procés de diagnostic, eProcés de diagnostic llarg quan no hi ha simptomes
diagnastic precog i consell evidents: no credibilitat dels simptomes que expliquen els
e pares, s'actua davant els simptomes, dificultats per derivar
g des de pediatria d’AP, entrada al diagnostic per altres

recursos (CEDIAP, escola...). Aquesta situacio allarga el
procés .

* Gestio de I'espera en el procés de diagnostic: com
s'acompanya a la persona en la gestié de 'espera d’un
diagnostic? Qui ho ha de fer?

e Comunicacioé del diagnostic: competéncies per comunicar
un diagnostic greu i sense tractament. Com es comunica el
diagnostic?. A més de comunicar el diagnostic, s’ha de
donar informacié sobre recursos de suport, ajuts?

* Consell genétic/acompanyament genétic davant un
diagnostic de malaltia genética no sistematitzat: diferencies
de procediments segons malaltia i centre. Quins sén els
continguts? Qui ho ha de fer de fer? Quan s’ha de fer?

eDiagnostic precog: hi ha malalties que podrien formar part
del cribatge de la prova del tal

~

[ Construccio del model integral de MM (Malalties que cursen amb retard
mental) J

[Ll’nies d’accio ] Eixos de problemes ]

.

eConstruccié d’un Pla integral. La familia afectada gestiona el pla
d’atencio: s’informa sobre la malaltia i els recursos de suport, parla
amb families afectades, cerca el metge i centre expert en la
malaltia, adquireix a través de I'experiéncia dels altres a com cuidar
de la malaltia dels fills. Es torna “experta”.

| Atenci6 integral i continuada |

*Al no haver tractament I'estimulacid i la rehabilitacié son aspectes
fonamentals. Recursos insuficients i només en periodes determinats.
La familia acaba pagant serveis. Variabilitat de criteris segons
territori .

eManca de tractament una vegada diagnosticat. Vol dir una manca
d’accions terapéutiques?. Sovint s'actua sobre el problema de salut
ino sobre el qué comporta viure amb la malaltia (treballar
I'autonomia social). Cal introduir una visié més generalista per
tractar les MM?

eTreball interdisciplinari i multidisciplinari hospitalari: diferencies
entre centres i equips de treball. Moltes experiéncies tenen a veure
amb la “bona voluntat” dels professionals.

*En relacid a I'AP: poca expectativa de les persones afectades de
que els centres d’AP puguin oferir algun tipus de servei en relacié a
la MM. Quin és el paper d’AP?

eCoordinacio entre hospitals d’infants i d'adults: no hi ha un traspas
d’expedients entre hospital d’'infants a adults. Les families tornen a
comengar el procés quan passen a adults.
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[ Construccio del model integral de MM (Malalties que cursen amb retard ]

mental)
s N\
Linies d’accid Eixos de problemes ]
- 7 -
Suport a les families i eDificultats perqué el nen/a segueixi a I'escola ordinaria
integraci6 a la comunitat per manca de recursos. Els pares i les mares han

d’informar a I'escola per activar determinants serveis.
Es possible una escola inclusiva?

ePoques opcions despres de I'escolaritzacié: pocs tallers
ocupacionals...

oEls serveis de salut tracten la malaltia, i no donen
suport emocional a la familia i al cuidador. El suport es
rep des de l'associacid, i entre els pares i mares que ja
han viscut la mateixa experiéncia. Qui ha de fer el
suport? Que passa quan no hi ha associacié?

eAjuts: la informacié que reben no esta sistematitzada.
Han de ser proactius per aconseguir ajuts. Han de
tramitar ajuts des de diferents finestres. Hi ha la
possibilitat de finestra Unica? Valoracié de la
dependéncia segons el procés.

[ Construccio del model integral de MM (Malalties que cursen amb retard

mental) J
- -
Linies d’accid ] Eixos de problemes ]
- -
Sistemes d’informacio i Els pares son els principals informadors dins del
registre sistema. Manca d’informacié entre Primaria |

especialitzada. Importancia de cercar sistemes
més integrats. La historia clinica integrada?
Canals de comunicacié AP-especialitzada?

eInternet com a lloc central en la informacié que
té I'afectat. Han d’existir també llocs acreditats
sobre informacié?

*Els metges no tenen prou informacié de les
MM. Els afectats informen de la malaltia, i els
llocs on poden accedir a més informacid.
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[ Construccio del model integral de MM (Malalties que cursen amb retard ]
mental)

[ Construccio del model integral de MM (Malalties que cursen amb retard ]
mental)
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[ Construccio del model integral de MM (Malalties que cursen amb retard ]
mental)

[ Construccio del model integral de MM (Malalties que cursen amb retard ]
mental)
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[ Construccio del model integral de MM (Malalties que cursen amb retard ]
mental)

[ Construccio del model integral de MM (Malalties que cursen amb retard ]
mental)
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[ Construccio del model integral de MM (Malalties que cursen amb retard ]
mental)

[ Construccio del model integral de MM (Malalties que cursen amb retard ]
mental)
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[ Construccio del model integral de MM (Malalties que cursen amb retard ]
mental)

[ Construccio del model integral de MM (Malalties que cursen amb retard ]
mental)
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[ Construccio del model integral de MM (Malalties que cursen amb retard ]
mental)

[ Construccio del model integral de MM (Malalties que cursen amb retard ]
mental)
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Annex 4: Guia de transferibilitat
GUIA DE TRANSFERIBILITAT

M. M. M. M. que cursen amb retard mental
.z - _25 neuromusc | metaboliques?6,2’ | sensorials282°
Problemes en la detecci6 de la malaltia e RS E RN R Sindrome
30 WILLI3! FRAGIL32 | Rett3?

1. Procés de diagnostic llarg quan no hi ha signes externs aparents o
apareix d’una manera progressiva. No es relacionen els diferents
simptomes. Desconeixement dels professionals de la salut

EA2 MM MPS: S’actua davant el simptoma (rehabilitacié, logopédia)
sense pensar que pot ser un simptoma de MM: Aix0 provoca que el
procés de sospita diagnostica sigui llarg.
2 . T . Apareix a
EA3 MM Apert: no és dona per I’evidéncia externa dels simptomes / v \/ \/
. i I . sordceguesa
EA4 MM Prader Willi: creu que el procés de deteccidé i diagnostic ha
millorat molt en els Ultims 5 anys. El signe d’alarma és quan un nounat té
una hipotonia severa, no pot succionar i els testicles sdn molts petits. Hi
ha més coneixement per part de tots els metges i rapidament els
pediatres d’AP ho deriven als especialistes.
EA5 MM X-Fragil: El diagnostic sovint es fa a partir de descartar altres
malalties. Els professionals veuen simptomes, intervenen i quan veuen

25 gl problemes s’han detectat en la prova pilot del clister de malalties neuromusculars

26 Informant clau EA2 MM MPS (reunié 5/02/10)

27 Informant clau EA7 MM Gaucher (reunié 8/03/10)

28 Informant clau EA8 MM RP (reunié 10/03/10)

29 Informant clau EA9 SC (reunié 18/03/10)

30 Informant clau EA3 MM Apert (reuni6 18/02/10). La malaltia d’Apert té una afectacid fisica que es fa evident la malaltia. Hi ha algun actor que no el cobreix el sistema de salut. Parlem d’ortodoncia, podoleg i la
rehabilitacié d’una manera continuada.

31 Informant clau EA4 MM Prader Willi (reunié 18/02/10)

32 Informat clau EA5 MM X-Fragil (reunié 22/02/10)

3 Informant clau EA6 MM Rett (reunié 1/03/10)
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Problemes en la deteccid de la malaltia?’

M.
neuromusc

M.
metaboliques?6,?’

M.
sensorials2829

gue no avancen, finalment el poden derivar o fan la prova de diagnostic
a partir de les demandes de la familia. Valoren que el retard mental
hauria de ser un simptoma de derivacio.

EA6 MM Rett: Abans de fer el diagnostic passes per una “odissea de
metges”. Les alarmes de simptomes les donen els pares, o |'escola
bressol i els metges en un primer moment prefereixen veure com
evoluciona la simptomatologia, després comencen a fer-se proves i
finalment arriba el diagnostic. Actualment es fa el diagnostic en un any
de mitjana. Comenta que ha millorat el coneixement de Ila
simptomatologia des de fa un temps, perd és molt important poder fer el
diagnostic amb el menys temps possible, ja que el temps va a la contra.
EA8 MM RP: Malaltia degenerativa. Ha millorat el coneixement de la
malaltia. No és produeix un procés de diagnostic llarg. El diagnostic
clinic és gairebé immediat. Als dos o tres anys, es comenca a evidenciar
qgue el nen pot tenir dificultats de visid i es fan proves i rapidament es
diagnostica.

EA9 MM SC:

M. que cursen amb retard mental

2. Entrada al sistema de salut per fer el diagnostic via urgéncies o
circuits informals

EA5 MM X-Fragil: poden ser derivats a partir d’especialistes privats
EA7 MM Gaucher: explica que ella va ser derivada a través de Mutua.

3. No credibilitat dels simptomes detectats per la familia

EA5 MM X-Fragil: Professionals comenten que tens el nen mimat, que ja
creixera.

Apareix a
sordceguesa

4. No informacié a la familia de sospita diagnostica. Hi ha incertesa
diagnostica i de la familia
EA5 MM X-Fragil: el procés es llarg i confirma que no hi ha cap tipus

v
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Problemes en la deteccié de la malaltia?® M. Mmoo M | M aue cursen amb retard mental
neuromusc metaboliques?, sensorials
d’acompanyament
EA8 MM RP: No passa al mateix afectat s’adona que es va reduint la
visio.
M. M. metaboliques | M. M. que cursen amb retard mental
. Y . neuromusc sensorials
Problemes detectats en el diagnostic e T o Sindrome
WILLI FRAGIL | Rett

1. Comunicacié del diagnostic i construccié del pla d’atencié integral:
poca competencia per a comunicar el diagnostic, no comunicacié
sobre recursos associatius i socials, no comunicacié sobre qui és el
referent de la malaltia, no acompanyament del procés d’adaptacié de
la malaltia.

EA2 MM MPS: No hi ha un psicoleg que t'acompanyi en el primer
moment del diagnostic

EA4 MM PRADER WILLI: Valora que les maneres de donar el diagnostic
s’hauria de millorar. Considera que el metge no pot abordar el tema en
solitari. Sovint quan donen el diagnostic s’explica qui és portador de la
malaltia i segons com es digui pot aparéeixer culpabilitat.

EA5 MM X-Fragil: El diagnostic I'acostuma a donar el neuroleg, no et
plantegen la problematica social de tenir aquesta malaltia (dificultats en
les relacions, escola....)

EA6 MM Rett: La competéncia per a comunicar el diagnostic té més a
veure amb les habilitats i sensibilitat de la persona que amb un protocol
ordenat. No esta protocolitzat el seguiment de I'acceptacié del diagnostic
EA8 MM RP: Els oftalmolegs expliquen poc. Segons ells: sén severs en les
paraules. Et diuen que no saben com evolucionara la malaltia, pero que
al final et quedes cec. Comenten també, que a vegades algun oftalmoleg,
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M. M. metaboliques | M. M. que cursen amb retard mental
neuromusc sensorials

Problemes detectats en el diagnostic

un cop diagnosticada la persona, déna informacié sobre I'associacié. Pero
la majoria de vegades aix0 no passa. La majoria de gent arriba a
I'associacié a través d’internet. Els oftalmolegs no acostumen a fer uns
informes complerts i aix0 despres dificulta o endarrereix tot el pla de
rehabilitacid (per entrar a 'ONCE només es pot tenir un maxim de 0,1
d’agudesa visual).

2. Consell geneétic: No informacié sistematitzada sobre el consell
genetic (qui, que i quan)

EA4 MM PRADER WILLI: Valoren que la genetista és un professional mol
adequat per donar consell genétic.

EA5 MM X-Fragil: el consell genétic no I'acostuma a donar ningu. Sovint
les persones afectades es dirigeixen a I'associacid i és aquesta qui els
posa en contacte amb una genetista.

EA6 MM Rett: La majoria de les persones diagnosticades de Rett sén
derivades al Hospital de Sant Joan de Déu. Alla la genetista els acull i / / / J V
ddna el consell genetic.

EA8 MM RP: El sistema public actualment no cobreix fer-se el diagnostic
genetic. Ells si volen saber el diagnostic genétic ho paguen. Per tant, no
és dona informacid sistematizada sobre aquest aspecte. Aquest aspecte
es denunciat per I’Associacid. Consideren que el sistema public hauria
d’oferir que un cop s’hagués establert el diagnostic seria necessari fer
consell geneétic i activar I'estudi dels demes membres de la familia per
establir el patré de I’herencia (pot ser que no nihi hagi). Ells tenen favors
amb determinants metges i hospitals que els hi fan.

3. Diagnostic precog: Espera per obtenir els resultats d’identificacié de
mutacions (Biopsia de corion) que pot provocar haver de fer IVE més / /
tard de les 10 setmanes
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M. M. metaboliques | M. M. que cursen amb retard mental
neuromusc sensorials

Problemes detectats en el diagnostic

EA3 MM APERT: el informant clau diu que han estat identificades les
mutacions, perdo que no coneix cap cas que li hagin fet I'estudi de
mutacions per veure si el nen esta afectat. No coneix a ning que I’hagin
informat com poder tenir un nen sa.

A més té la sensacid que amb les ecografies es pot diagnosticar la
malaltia i que no obstant encara es diagnostiquen casos.

(Nota: la mutuacié es produeix en la gestacid)

EA4 MM PRADER WILLI: es fa diagnostic precocg en els segons fills.

EA5 MM X-Fragil: és fa a través de Biopsia de corion. El informant valora
que es podria fer el diagnostic amb I'screenig de la prova de talé. També
comenta que hi ha nous estudis que indiquen que quan hi ha FXTAS
(sindrome neurologica), s’associa a ser portador de la mutacio i a partir
d’aqui si es fa I’estudi genétic podrien identificar de la familia descendent
qui porta la mutacio.

EA6 MM Rett: el diagnostic preco¢c només es fa quan hi hagut algun
afectat a la familia i es a través de la prova de corion.

EA7 MM Gaucher: No ha fet estudis genetics els seus fills, encara que el
metge |li comenta que quan vulguin es poden fer els estudis genetics.
També té nets i ningl ha activat cap estudi genetic. No es va plantejar
poder fer diagnostic precog.

4. Activacio dels estudis genétics de les families: no hi ha una protocol
clar de qui ha d’activar els estudis genétics de la familia.

EA6 MM Rett: Amb I'Hospital de Sant Joan de Déu hi ha una bona

practica. S’activa des de la genetista. / / / / V

EA7 MM Gaucher: La persona afectada va informar a la familia i ells van

demanar al metge que els hi fessin les proves.
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Problemes detectats en el diagnostic

M.
neuromusc

M.
sensorials

M. metaboliques M. que cursen amb retard mental

5. Manca de segones opinions en el diagnostic i tractament

EA2 MM MPS: Dins I'estat espanyol existeixen diferéncies. Hi ha centres
com I'Hospital de Sant Joan de Déu on es concentren professionals
referents de les malalties metaboliques, i algunes comunitats posen
molts entrebancs per facilitar que les families afectades puguin anar
aquest Hospital a obtenir una segona opinid.

EA6 MM Rett: No hi ha un procediment establert en segones opinions
sobre els tractaments. Té la sensacié que et penalitzen si vas a cercar
segones opinions.

v

v v

Problemes detectat en I’atencio integral i continuada

M.
neuromuscu
lars

M.
sensorials

M. metaboliques M. que cursen amb retard mental

PRADER
WILLI

PRADER
WILLI

Sindrom
e Rett

X_
FRAGIL

1. Absencia de pla d’atencié6 integrat continuat (persona
afectada/familia). La persona gestiona el cas (decideix els metges
gue va, activa recursos sanitaris, socials i educatius, adquireix
competéncies de com cuidar-se de la malaltia o de com cuidar a la
persona afectada. Es torna experta de la malaltia

EA2 MM MPS: En termes generals, podriem dir que els professionals
actuen sobre el problema de salut i no sobre el que comporta viure amb
la malaltia.

EA3 MM APERT: Ningu assumeix la direccio del cas. La persona ha de
cercar la informacié de la malaltia i dels recursos que existeixen.

EA5 MM X-Fragil: I'associacié també ajudar a construir el pla d’atencid, li
diuen que vagi a AP, genetista, especialistes...

EA6 MM Rett: Els primer any es quan apareix la gran incertesa perque
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M. M. metaboliques | M. M. que cursen amb retard mental
neuromuscu sensorials

Problemes detectat en I’atencid integral i continuada

tot es desconegut, després acabes explicant els altres les competéncies
gue has anat adquirint.

EA7 MM Gaucher: L'afectada va ser qui va informar al metge que hi
havia tractament. Té una relacié de confianca amb el metge i ambdds
dirigeixen el cas.

EA8 MM RP: en el moment del diagnostic no hi ha un procés
d’acompanyament. Per tant la persona, fins que no passa un temps no
s’acosta ni per l'associacid ni per la ONCE. La persona comenca a
espavilar-se, a provar estrategies per millorar la seva autonomia,
etc...Despres d’un procés d’intentar adaptar-se a la malaltia, arriba el
moment que veuen que ells sols no se’n surten i es quan arriben a
I"associacié. L'associacio els acull, I'informen del mén de la discapacitat i
ajuden a reconstruir el pla d’atencid de la persona. Si 'agudesa visual és
inferior a 0,1, passen a I’'ONCE. L'ONCE inicia un procés de rehabilitacio.

2. La persona deixa d’anar a especialistes (el més detectat el

neuropediatre) quan veu que la revisid consisteix en dir que tot / / / / /
segueix igual)

3. No existeix un treball interdisciplinari (ID)

EA3 MM APERT: hi ha un treball d’equip entre maxilo-facial i
neurocirurgia. La resta de coordinacions tenen a veure amb el interés
dels metges

EA4 MM PRADER WILLI: Valora que no hi ha un treball interdisciplinari / / / / J / /
en general, pero que al Parc Tauli presenta una bona practica de treball
ID. Fins i tot quan es produeix el canvi de serveis en la franja d’infant a
adult.

EA5 MM X-Fragil: Valora que no hi ha un treball interdisciplinari en
general, perd que al Parc Tauli ha presentat fins ara una bona practica
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M. M. metaboliques | M. M. que cursen amb retard mental
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Problemes detectat en I’atencid integral i continuada

de treball ID i fins i tot amb I'associacié.

EA6 MM Rett: Hi ha treball en equips dins d’un hospital. Dins I’hospital
existeix expedient Unic “deuen prendre” decisions conjuntes. No hi ha
treball coordinat entre els diferents actors.

EA8 MM RP: La rehabilitacié si. El que no es treballa d’'una manera
interdisciplinaria és amb els oftalmolegs.

4. Tensié entre l'eficacia de la intervencié basada en evidencies
cientifiques i I'eficacia que li dona la persona afectada a les
diferents intervencions que es poden fer

EA2 MM MPS: Hi ha malalties metaboliques que tenen tractament i/o
que es disposa de poca evidéncia. Les persones afectades viuen en molta
soledat aquesta lluita per obtenir els tractaments

EA6 MM Rett: Els metges recomanen que facis Terapia continuada, pero / / / ¢ / /
el sistema no ho cobreix, sobretot quan sén adults. La familia acaba
valorant que va bé i que no i acaba pagant si pot (ex: equinoterapia...)
EA8 MM RP: El tema de l'eficacia de les intervencions, es planteja de
manera molt diferent que dels altres clusters. La mateixa Associacié ja
informa que no hi ha un tractament efica¢ i que les persones no es
deixin enredar per intervencions que no tenen eficacia provada i que a
més a més han de pagar. L'ONCE fa la mateixa politica.

5. Recursos insuficients sociosanitaris

EA3 MM APERT: Considera que la rehabilitacio i I'estimulacié s’haurien

de fer al llarg de la vida. Només tenen la rehabilitacié assegurada fins els
v v | Vv v | v vl vl VvV

EA4 MM PRADER WILLI: valoren que els recursos sén insuficients. Per
exemple en el primer any de vida de la persona afectada hauria de fer
una estimulacio gairebé diaria, i et donen estimulacié com a molt un cop
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Problemes detectat en I’atencid integral i continuada

o dos a la setmana.

EA5 MM X-Fragil: els recursos estan poc especialitzats i son insuficients.
Els CDIAP et donen estimulacid com a molt un cop per setmana i aixo
s’hauria de poder donar de per vida. Tot aix0 va a costa de la despesa
familiar

EA6 MM Rett: Les visites de neuropediatria son anuals. Valora que sén
insuficients per fer seguiment de canvis de tractament per les
convulsions.

EA8 MM RP: Parlen només de recursos d’investigacid insuficients.

6. Indefinicié de rol d’APS en les malalties minoritaries. En termes
generals, no es senten acollits pel sistema. APS (infermeria i metge)
ofereixen la cobertura que fan a qualsevol nen/adult (vacunes,
tramits.) i no ofereixen acompanyament de la persona afectada.

EA3 MM APERT: AP desconeix recursos que es poden oferir a les
persones afectades (CDIAP)

EA4 MM PRADER WILLI: valora que la infermera hauria d

‘estar més preparada per fer acompanyament en el procés de la

malaltia. També que la presencia d’AP depén molt del interes de les / \/ \/ \/ J \/ \/
persones que et trobes a la consulta.

Valora que els metges sovint tenen un gran desconeixement de la
malaltia. En el seu cas, la malaltia no es treballa modificant la conducta, i
molts metges opinen (amb desconeixement) de com tractar els fills
sense saber de que parlen.

EA5 MM X-Fragil: I'abséncia d’AP sovint té a veure amb molts canvis
amb els pediatres.

EA6 MM Rett: No hi ha expectativa que el centre d’AP pugui oferir algun

servei relacionat amb les MM
EA7 MM Gaucher: el metge de medicina interna és qui porta la malaltia i
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Problemes detectat en I’atencid integral i continuada

la salut. AP li déna tot el que ella vol, perd no parlen sobre la malaltia. La
infermera ni la coneix.

EA8 MM RP: Desinformats en general. Els afectats passen la informacio.
No hi ha acompanyament en el procés d’adaptacié de la malaltia. Els
continuen tractament per les altres malalties. Com a molt pregunten
sobre com van evolucionant. Els mateixos afectats es plantegen si el
metge de familia ha de tenir més paper.

7. Davant de pronostics terminals pediatrics no s’activen recursos com / /
el PADES (Atrofia tipus I, Sanfilipo greu)

8. Absencia de treball de I'autonomia social de la persona i no hi ha
informacié sobre la vida quotidiana i com afrontar-la.

EA3 MM APERT: la malaltia provoca molta afectacié i deformacié en
I"aspecte. Aixd provoca proteccio dels nens i et trobes amb molts pares i
mares que fan els seus fills més dependents.

EA4 MM PRADER WILLI: és impossible treballar I'autonomia social dels
afectats, ja que la seva estructura mental és molt complexa. Els afectats
sén conscients que els hi passa alguna cosa, pero sén molt rigids. A més ‘/ ‘/ ‘/ / J J /
a causa del problema de no tenir sensacié de sacietat, dificulta molt

I"autonomia social.

EA5 MM X-Fragil: es treballa des de I'associacié

EA6 MM Rett: L'autonomia social tant de I'afectat com de la familia es
treballa molt poc. La persona amb Rett és altament dependent. L'escola
especial ho fa, pero en el mdén del lleure aquest treball esta absent.

EA8 MM RP: Si estas a ’ONCE, la rehabilitacioé té a veure amb el poder
treballar per ser més autonom. Si la capacitat visual és superior a la que
demanen, no es produeix aquest treball enlloc.

9. Dificultats quan I’adolescent passa a I’hospital d’adults. No hi ha
traspas d’informacié entre hospitals. (16 anys) / / / / J / /
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Problemes detectat en I’atencid integral i continuada

M.
neuromuscu

M. metaboliques

M.
sensorials

M. que cursen amb retard mental

EA2 MM MPS: En el cas de les malalties metaboliques, les malalties sén
neurodegeneratives i segons el informant clau, aquesta situacié fa que
no tinguin gens clar que els seus fills hagin de fer el traspas a hospital
d’adults. A més sovint els nens formen part d’assajos clinics i no poden
sortir de I'estudi.

EA4 MM PRADER WILLI: Dificultats que et donin especialistes adults que
hi entenguin

EA5 MM X-Fragil: sovint es queden a pediatria

EA6 MM Rett: Debat no resolt. L’hospital d’infants captura al nen, pero
alhora sén els més experts... Van intentar fer un treball entre Hospitals,
pero el context no estava madur. El gran problema va ser el traspas
d’expedients.

Problemes de suport a les families i integracid a la
comunitat

M.
neuromusc
ulars

M. metaboliques

M.
sensorials

M. que cursen amb retard mental

PRADER
WILLI

X-
FRAGIL

Sindro
me
Rett

PRADER
WILLI

1. Els serveis de salut no estan donant I'acompanyament i suport
emocional a la familia/afectat. En general no hi ha professionals del
sistema de salut que assumeixin el suport emocional. Les
associacions actualment estan donant els recursos i espais de suport
emocional a I'afectat i familia.

EA2 MM MPS: El suport emocional des de les associacions no
professionalitzades es fa des de la “bona voluntat” dels altres afectats.
EA4 MM PRADER WILLI: Sovint el hospital no fomenten les associacions,
encara que hagis portat tota la informacio.

v

v

v
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neuromusc sensorials

EA5 MM X-Fragil: I'associacid ofereix grup de suport a les families,
germans. Tenen un professional contractat per portar a terme aquest
tema.

EA7 MM Gaucher: L'associacié dona suport informatiu i entre afectats
s’ajuden. Valora que és una malaltia que no necessita molt suport
emocional per adaptar-se a la malaltia. També que depén de la gravetat
de la malaltia. El seu cas és lleu, pero hi ha casos greus que suposa que si
gue necessiten de suport.

EA8 MM RP: L’associacié té una clara voluntat de fer acolliment. En el
cas que no estiguis a I'ONCE ells assumeixen el paper de donar la
informacid. En el cas que estiguis a 'ONCE, aquesta disposa de psicolegs,
de treballadors socials, d’especialistes en el mén laboral i I'escola i
t’acompanyen en tot el procés.

2. Les associacions donen serveis que haurien de donar el sistema
public (Terapia ocupacional, fisioterapia, respir, psicoleg, inclusié a
I'escola). Cobreixen mancances tan informatives com de prestacié de / / / / / V /
serveis

EA7 MM Gaucher: I'associacié déna assistencia judicial per ajudar els

afectats que tenen problemes perque els hi donin el tractament.

En relacié amb I'escola i I'activacio de serveis d’acomodacio
3. EA3 MM APERT: hi ha llocs que els serveis s’activen de suport
automaticament (EAP, CREDA%*) o a vegades els ha d’activar la

familia o I'associacid. / / V
EA5 MM X-Fragil: EI CREDA esta molt orientat a persones amb trastorn
de llenguatge i no tant a problemes cognitius.
EA8 MM RP: 'ONCE activa el CRE (Centre de Recursos Educatius). i el
mestre itinerant. Tot sén recursos de suport al mestre i a I'alumne per tal

34 Es un servei educatiu que proporciona suport als professionals de I'ensenyament per contribuir a I'adequacié de la seva tasca a les necessitats educatives especials dels alumnes amb
disminucions auditives greus i permanents o dels alumnes amb trastorns del llenguatge. L’atencié de logopédia directa als alumnes es realitza en els centres docents on son escolaritzats.
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de continuar a I'escola.
En relacié amb I’escola
4. No adaptacio curricular
EA3 MM APERT: No hi ha adaptacidé curricular, diuen que moltes
vegades els passen de curs perque ja esta integrat a la classe.
EA4 MM PRADER WILLI: moltes dificultats per que el nen segueixi a
I’escola. El nens ha de tenir suport al llarg de tot el dia. Pensa que s’ha de
discutir el model d’integracié de l'escola. Ella particularment no el té
gens clar. Ells fan jornades de sensibilitzacié en I'ambit escola. / / / V
EA5 MM X-Fragil: Debat entre escola inclusiva i especial. L’associacié té
una linea de treball per I'escola inclusiva i tenen una professional que es
dedica a treballar en aquesta linea amb les escoles.
L'adaptacio curricular depén de les EAP.
EA5 MM X-Fragil: Parla que per donar resposta a les necessitats
especials d’aquests nens en un context d’escola inclusiva i en cursos com
L'ESO, hi ha les USEE. Les USEE’s sdn opcionals. Planteja que el tema no
esta resolt.
5. Poques escoles especials i inexisténcia d’alternatives en I'edat / / / / / /

adulta (només centres de dia o residéencia) V
Problemes detectats en els sistemes d’informacié i|™ M. | M. | M quecursen amb retard mental

. neuromus | metabol | sensorials
registre culars iques APERT X- Sindro | PRADER WILLI

FRAGI me
L Rett

1. La persona afectada/familia sén els informadors dins dels sistema de
salut. Son els canals de transmissié en AP i Hospital

v

v

v

'

v




Analisi del procés d’atencio a persones afectades d’una malaltia minoritaria:
bases per a la planificacié d’un model d’atencid integral en el context public catal. Octubre 2010.

2. Histories cliniques no visibles

EA3 MM APERT: Comenta que ara ha millorat el fet que la historia es ‘/ ‘/ /
v, V

pot veure si la persona ha anat a I'especialista. El que no hi ha és un
treball directe. (E-CAP)
EA6 MM Rett: Expedients no visibles entre APS-Hospital

3. Sovint les associacions és connecten amb els metges especialistes
per preguntar sobre el procés de la malaltia

EA5 MM X-Fragil: la gent arriba desesperada a |'associacio.
EA8 MM RP: la gent arriba amb un llarg recorregut d’intentar fer-ho tot
sol. Ells els ajuden a entrar en el mdén de la discapacitat.
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