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1. INTRODUCCIO

Les malalties minoritaries (MM), també conegudes com les malalties rares o de baixa prevalenca?, sén
un grup ampli i heterogeni de condicions cliniques complexes i en gran part incurables. Afecten tots els
trams d’edat, des dels nadons fins les persones grans. Existeixen més de 6.000 MM, de les quals un 70%
s’inicien exclusivament a la infancia i un 72% té un origen genétic i s’estima que a la Unié Europea (UE)
hi ha uns 30 milions de persones afectades (Kole et al., 2021). Dins I'Estat Espanyol s’estima que hi ha
aproximadament unes 3 milions de persones afectades i entre 300.000 i 400.000 a Catalunya (Generalitat
de Catalunya, 2015). Malgrat la baixa prevalenca en la poblacid, les MM solen anar acompanyades
d’escas coneixement, esdevenint un repte per la Salut Publica a Europa i una prioritat dels drets humans
(Kole et al., 2021).

Des del marc de la investigacié social, entre els anys 2006 i 2010, per encarrec del Departament de Salut,
la Catedra de Recerca Qualitativa de la Fundacié Dr. Robert-UAB, davant la manca d’informacio
epidemiologica i de la utilitzaciéd de serveis sobre les MM, va fer diferents estudis amb I'objectiu
d’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 (Fundacié Doctor Robert et al., 2009), dut a terme I'any 2006. Els resultats posen de
manifest que es donen les situacions segilients: a) Manca d’informacié organitzada i accessible sobre
MM; b) Dificultats en la deteccio, accessibilitat i atencid sanitaria especifica; c) Problemes en I'accés a
prestacions socials i economiques; d) Poc ajut en el finangament d’investigacié (basica, sanitaria i
psicosocial) i e) Debilitat de les associacions de MM.

— Estudi per coneixer les necessitats de formacié dels professionals de salut en MM i medicaments orfes
(Fundacié Doctor Robert et al., 2009), dut a terme I'any 2007. Els resultats principals assenyalen
necessitats formatives en relacié amb: a) Suport psicosocial i comunicacié de noticies als pacientsi a les
families; b) Acompanyament psicologic i maneig de la incertesa davant de les MM; c¢) Maneig clinic dels
professionals d’atencio primaria (AP) per llegir els signes i simptomes i d) Coordinacié 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 geneétic 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 (Fundacié Doctor Robert et al., 2009). 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. Pel que
fa alasegona, s’han visualitzat totes les tasques dutes a terme per les associacions de persones afectades
en els ultims anys quant a 'oferta de serveis, al seu treball d’advocavy i de suport a la investigacié.

L Ala Unié Europea es considera baixa prevalenca quan la malaltia afecta a menys de 5 persones per cada
10.000.



— Estudi, desenvolupat I'any 2009-10, amb [|'objectiu de descriure i analitzar les situacions i les
necessitats de les persones afectades de MM i families en relacié amb el sistema d’atencio, i que fos util
per dissenyar un model d’atencié integral d’acord amb I’actual sistema public catala (Servei Catala de la
Salut et al., 2010). Els resultats mostraven que: s’havia de: a) millorar el procés de deteccid de possibles
MM a I’AP; b) millorar el procés d’entrada al sistema de salut per a poder fer el diagnodstic; ¢) promoure
una atencid interdisciplinaria durant el procés de diagnostic i adaptacié de la malaltia d) revisar
I’organitzacio de I'assessorament genétic; e) generar espais de formacié sobre els simptomes i sighes de
les MM i les competéncies comunicatives.

Durant els 10 anys transcorreguts des del darrer dels estudis esmentats, tant a la UE com a I'Estat
Espanyol i a Catalunya s’han dut a terme diferents accions dirigides a millorar les linies d’actuacid i
atencid a les persones amb MM. Convé subratllar la creacid de centres i xarxes d’expertesa per sumar
coneixements i millorar I'atencié global de les persones afectades de MM.

A Europa es creen les European Reference Networks (ERN), 24 xarxes de referencia europees que ajuden
als professionals i centres especialitzats a compartir el coneixement.

A Espanya es crea el Centre de Referéncia Estatal de Malalties Rares i les seves families (CREER) que té
la finalitat de difondre la informacid sobre les MM a les persones afectades i a les seves families i orientar
sobre els servei i recursos sociosanitaris disponibles. També, cal esmentar, la creacié dels Centres, Serveis
o Unitats de Referencia (CSUR) orientades a |'atencid sanitaria de grups de MM.

Finalment a Catalunya (Servei Catala de la Salut et al., 2010), es creen les Unitats d’Expertesa Clinica
(UEC), serveis clinics especialitzats per grups de malalties. Actualment, a data febrer 2023, estan en
funcionament 10 Xarxes d’Unitats d’Expertesa Clinica (XUEC) per a I'atencid de les:

- Malalties cognitivoconductuals de base genética a I'edat pediatrica.
- Malalties renals.

- Malalties neuromusculars.

- Malalties immunitaries: area d'immunodeficiencies primaries.

- Malalties immunitaries: area de malalties autoinflamatories.

- Malalties immunitaries: area de malalties autoimmunes sistemiques.
- Malalties minoritaries amb epilépsia.

- Malalties minoritaries respiratories.

- Malalties cognitivoconductuals de base genética en I’edat adulta.



Tot i les iniciatives i accions de millora, conviure amb una malaltia minoritaria continua sent una situacié
problematica. En aquest sentit, literatura recent descriu les actuals problematiques, limitacions i
conseqliéncies de viure amb una MM: processos llargs anant d’un lloc a I’altre pel obtenir un diagnostic,
manca de tractaments, invisibilitat en el sistema social i el sanitari, iniquitat en I'accés a la millor qualitat
assistencial disponible, afectant al benestar fisic, biologic i social de la persona i del seu entorn més
proper (Solves Almela et al., 2018; Tejada-Ortigosa et al., 2019; Uhlenbusch et al., 2019; von der Lippe
et al,, 2017).

Es per aix0, que es va veure la necessitat de plantejar un estudi per tal de poder actualitzar la informacié
sobre les vivencies de les persones afectades de MM i les seves families en el context sanitari, social,
educatiu i laboral en les quals estan inserides. Aixi mateix, es va dissenyar un segon estudi per identificar
les necessitats actuals de les associacions de persones afectades de MM i un tercer estudi orientat a
estudiar les necessitats dels professionals del sistema sanitari, social, educatiu i laboral que estan
treballant amb les persones afectades de MM i les seves families.

A continuacio es presenta els resultats del primer estudi que ens connecta amb les necessitats de les
persones afectades de MM i les seves families. El document s’estructura en cinc apartats: objectius de
I’estudi, metodologia, resultats i discussid i conclusions i recomanacions.



2. ACRONIMS

- Malalties Minoritaries (MM)

- Unio Europea (UE)

- European Reference Networks (ERNSs)

- Centre de Referéncia Estatal de Malalties Rares (CREER)

- Centres, Serveis o Unitats de Referencia (CSUR)

- Unitats d’Expertesa Clinica (UEC)

- Xarxes d’Unitats d’Expertesa Clinica (XUECs)

- Comité Etic d'Investigacié (CEI)

- Institut Universitari d’Investigacio en Atencid Primaria (IDIAP Jordi Gol) I'IDIAPJGol
- Llei organica de Proteccié de dades personals i garantia dels drets digitals (LOPD-GDD)
- Reglament europeu de Proteccié de Dades personals (RGPD)

- Centres de desenvolupament infantil i atencié precog (CDIAP)



3. European Reference Networks (ERNSs)

Les xarxes de referéncia europees sén xarxes virtuals de professionals i investigadors amb un alt grau

d’especialitzacié en determinades malalties minoritaries, de baixa prevalenga i patologies més

complexes.

L'objectiu principal és trobar el diagnostic i el millor tractament possible per a pacients amb malalties

minoritaries de tot Europa.

ERNs

Patologia endocrina (ENDO-ERN)

Patologia renal (ERKNet)

Trastorns ossis (BOND ERN)

Anomalies craniofacials i trastorns de I'oida, nas i gola (CRANIO ERN)
Malalties epileptiques (ERN EpiCARE)

Cancers Estranys d'Adult - Tumors solids (EURACAN)

Malalties hematologiques (EuroBloodNet)

Malalties i afeccions urogenitals (eUROGEN)

Malalties neuromusculars (EURO-NMD)

Malalties oculars (ERN EYE)

Sindromes de risc tumoral genetic (ERN GENTURIS)

Malalties del cor (GUARD-HEART)

Malalties hereditaries i congenites (ERNICA)

Malformacions congenites i discapacitats intel-lectuals poc freqiients (ITHACA)
Patologia respiratoria (LUNG)

Cancer Pediatric - oncohematologia (PaedCan)

Malalties hepatologiques (RARE-LIVER)

Teixit connectiu i malalties musculoesquelétiques (ReCONNET)
Immunodeficiencies, malalties autoinflamatories i autoimmunes (RITA)
Patologies neurologiques (RND)

Patologies en el trastorn de la pell (ERN Skin)

Trasplantament pediatric (TRANSPLANT-CHILD)

Desordres metabolics hereditaris (MetabERN)

Malalties vasculars multisistemiques (VASCERN)



4. OBJECTIUS

Objectiu general

Determinar les necessitats percebudes de les persones afectades de malalties minoritaries i de les seves
families amb relacié al sistema sanitari, social, educatiu i laboral.

Objectius especifics

- Descriure el procés de diagnostic de les persones afectades de malalties minoritaries quant al
temps de diagnostic, serveis i professionals implicats i satisfaccié amb el suport i la informacié
rebuda.

- ldentificar les necessitats que tenen les persones afectades de malalties minoritaries i les seves
families pel que respecta a serveis i recursos de tractament, rehabilitacid i suport.

- Descriure la satisfaccio que perceben les persones afectades de malalties minoritaries i les seves
families pel que fa als serveis i recursos de tractament, rehabilitacié i suport.

- Indagar les necessitats que tenen les persones afectades de malalties minoritaries i les seves
families quant a serveis i recursos en I'ambit educatiu i laboral.

- Identificar la satisfaccid que perceben les persones afectades de malalties minoritariesiles seves
families per que fa als serveis i recursos en I'ambit educatiu i l[aboral.
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5. METODOLOGIA

Per donar resposta als objectius plantejats s’ha dissenyat un estudi descriptiu transversal mitjancant
gliestionaris a les persones afectades de MM i a les seves families sobre les seves necessitats.

2.1. Poblacioé d’estudi i mostra

Poblacié d’estudi i mostra

La poblacié d’estudi han estat les persones afectades de MM i les seves families.
Els criteris d’inclusié de la mostra han estat:

- Persones afectades adultes de MM que pertanyin a una associacié de MM de Catalunya de les
24 xarxes de ERN.

- Representants legals en cas de ser menor o adult amb incapacitat de poder contestar i que
pertanyin a una associaciéo de MM de Catalunya de les 24 xarxes de ERN.

S’han considerat com a criteris d’exclusié:

- Persones afectades adultes de MM o tutors/es de menors afectats de MM que no vulguin
participar i no hagin donat consentiment a respondre el qliestionari.

Mostreig i calcul de la grandaria de la mostra

Per calcular la grandaria de la mostra es va utilitzar una confianga del 95%, que assegurés una precisio
inferior al 0,07 per a I'estimacié de proporcions. La mostra necessaria era de 210 persones afectades.
Finalment, la mostra analitzada ha estat de 291 participants.

Per accedir a la mostra es va contactar amb les associacions que formen part de la base de dades que té
la Plataforma de Malalties Minoritaries. La Plataforma de Malaltia Minoritaries va enviar un correu als
representants de les associacions informant sobre els objectius de I'estudi i sollicitant la seva
col-laboracié en el reclutament de participants. Aquelles associacions que van contestar a la sol-licitud,
se’ls va lliurar un enllag en linia del qliestionari i se’ls va sol-licitar que fessin extensiva aquesta invitacié
als seus associats. La majoria d’associacions van publicar en el seu espai web I'enllag en linia del
gliestionari, altres van enviar a la persona associada I'enllag del gliestionari mitjancant correu electronic.

2.2. Qiiestionarii procés de recollida de dades

Es va elaborar un qiestionari ad hoc a partir de la revisié de la literatura i es va complementar amb
resultats previs obtinguts en dos grups focals amb associacions de persones i families afectades de MM.
El qUestionari tenia 72 preguntes i la seva estructura recollia els apartats segiients:

Taula 1: Caracteristiques del gliestionari
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APARTATS

CONTINGUTS

Dades sociodemografiques de la
persona afectada de MM i de la
persona que dona resposta al
questionari

Educaci6 i formacio

Sobre la malaltia i el procés de
diagnostic

Us de recursos en el tractament ,
pla de cures, rehabilitacié i
seguiment de la malaltia

Necessitats economiques

Nom de la malaltia minoritaria (MM) persona afectada
Edat
Geénere

Codi postal

Estudis
Escolaritzacio

Caracteristiques del centre d’estudi

Any de diagnostic MM

Edat de la persona quan es va fer el diagnostic

Temps de diagnostic

Lloc a on es va dirigir la persona davant el primer simptoma

Tipus de professional que va atendre a la persona davant el primer
simptoma

Tipus de professional que inicia el procés de diagnostic

Numero de professionals que es van necessitar per establir
diagnostic

Grau de satisfaccié amb el suport rebut

Grau de satisfaccié amb la informacié rebuda

Us dels serveis de tractament, de cures, rehabilitacié i de seguiment
per la persona afectada

Grau de satisfaccié amb atencid especialitzada

Grau de satisfaccié amb la coordinacié entre els professionals de la
salut

Grau de satisfaccié en la presa de decisions compartides
Grau de satisfaccié amb el suport dels professionals de la salut

Grau de satisfaccié amb el suport dels treballadors socials

Ajut economic que es reben
Situacio laboral de la persona cuidadora

Necessitats economiques en: tractaments farmacologics, productes
de suport, millores accessibilitat de I’habitatge, tecnologia, bolquers
o similars, tractament rehabilitador, suport psicologic

Grau de satisfaccid en prestacions economiques
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Vida quotidiana- escola- Necessitat de suport a I'escola: atencié d’infermeria, vetllador/a,
adaptacions de I'entorn, tecnologia, psicomotricitat,
psicopedagog/a
Grau de satisfacciéd amb el suport dels mestres
Grau de satisfacciéd amb la coordinacio entre els professionals de la
salut-mestres

Grau de satisfaccio en la presa de decisions compartides amb
mestres

Vida quotidiana- ambit laboral Necessitats suport laboral: atencié d’infermeria, adaptacions de
I’entorn, tecnologia, flexibilitat pel treball telematic

Grau de satisfaccio amb: suport dels professionals de salut laboral,
suports dels companys ambit laboral

El qliestionari es va configurar i administrar en linia. Préviament es va fer una prova pilot a 15
participants. Vegeu Questionari complet a I'annex 1.

La recollida de dades es va fer en el periode de desembre del 2021 fins el febrer del 2022.
2.3. Analisi de la informacié

La informacid recollida s’ha descrit amb la freqiiéncia observada i el percentatge amb relacié al grup de
pertinencga. A les comparacions s’ha utilitzat la prova de Khi al Quadrat si les categories eren nominals.
En el cas de les respostes recollides en forma d’escala de Likert les comparacions s’han realitzat amb la
prova U de Mann-Whitney. En aquest tipus de respostes s’han agrupat les dues categories més extremes
(“Bastanta necessitat i Molta necessitat” o “Molt Satisfet/a i Satisfet/a” o “Molt suport i Bastant suport”)
i s’ha calculat el percentatge de respostes i el corresponent interval de confianga del 95%.

Cal esmentar que s’ha fet una subanalisi de les dades tenint en compte dos eixos: I'any que es va fer la
diagnosi de la MM i la perspectiva de génere.

Amb relacié a I'any que es va fer la diagnosi, s’ha volgut identificar si hi ha diferéncies segons I'any de
diagnostic. S’han identificat dos grups, on el primer ha tingut el diagnostic abans del 2010 i el segons
grup després del 2010. Comparar aquests dos grups permetra contestar a preguntes sobre si les
necessitats sén diferents entre ambdds grups o si la percepcié de satisfaccié és diferent.

Pel que fa a la perspectiva de génere, s’ha volgut analitzar si hi ha diferéncies de génere entre les
persones afectades de MM. Aquest eix permetra contestar si el fet de deixar la feina esta relacionat amb
el genere.

Les dades s’han analitzat amb el programari R: A language and environment for statistical computing. R
Foundation for Statistical Computing, Vienna, Austria. 2022.
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6. CONSIDERACIONS ETIQUES

Tot I'estudi es va desenvolupar respectant la Declaracid de Helsinki. El tractament de les dades d’aquest
estudi es va realitzar en compliment del Reglament (UE) 2016/679 del Parlament Europeu i del Consell,
de 27 d’abril de 2016, relatiu a la proteccid de les persones fisiques per que fa a el tractament de dades
personals i a la lliure circulacié d’aquestes dades (RGPD) i la Llei Organica 3/2018 de Proteccié de Dades
i garantia dels drets digitals.

Tota la informacid necessaria per a dur a terme I'estudi es va obtenir directament dels participants
mitjancant el seu consentiment, d’acord amb I'establert als articles 6.1.a) i 9.2.a) del RGPD.

La Responsable del Tractament de les dades ha estat la Sra. lolanda Arbiol Rodriguez de la Unitat
Funcional Plataforma Malalties Minoritaries, sent també la responsable d’implementar els drets d’accés,
rectificacid, supressid, oposicid, limitacioé del tractament i portabilitat de dades (LOPD-GDD) i garantir
que l'accés i la gestid de les dades a la RGPD i al Reglament europeu de Proteccié de Dades personals.

Aquesta investigacié va ser aprovada pel Comité Etic d'Investigacié (CEl) de I'IDIAPJGol (21/194-P).
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7. RESULTATS I DISCUSSIO

5.1. Caracteristiques de la mostra
A continuacid es presenta les caracteristiques sociodemografiques de la mostra analitzada.

Han participat un total de 291 persones. A trets generals, el perfil tipus de la persona que ha contestat
és una dona (62,5%) afectada de malaltia minoritaria amb estudis universitaris (41%) o de
batxillerat/grau superior (20%) i que té un diagnostic formal de la malaltia minoritaria (94,8%) i el temps
transcorregut entre per fer el diagnostic ha estat entre 3 mesos a 1 any (57,4%). Aquestes dades s’han
de matisar per obtenir una visié global de totes les persones que han participat en I'estudi.

Figura 1: Génere del participant

No binari
1%

Pel que fa a qui ha donat resposta al gliestionari, les persones afectades de malaltia minoritaria sén
majoria (168 participants; 57,7%) , seguit de mares i pares (101 participants; 34,71%, ) d’infants afectats
de malaltia minoritaria o d’adults que no han pogut contestar per dificultats cognitives o fisiques (fig. 2).

Figura 2: Perfil participant
Avis/es | 0,69%
Altres | 1,37%
parella [ 5,50%
pares/mares [N 34,71%
Persona afectada [Nl 57,73%

Amb relacié a on viuen els participants, es constata que la majoria resideix a la provincia de Barcelona
(51,09%) o a la ciutat de Barcelona (29,35%). Les altres provincies també estan representades en un
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percentatge menor. Un 8,15% sén de la provincia de Lleida, un 5,98% de la provincia de Tarragona i un
5,43% de la provincia de Girona (fig. 3).

Figura 3: Residencia dels participants

Provincia Provincia

Tarragona /— leida

6%

Provincia
Girona

6% ‘

Si ens centrem amb les persones afectades de MM, la mitjana d’edat és de 37 anys (DE: 20 anys), sent
1 any 'edat minima i la maxima de 81 anys. Per grups d’edat, el 21,03% de les persones afectades de
MM tenen entre 1 a 15 anys, el 16,21% té entre 16 a 30 anys, el 34,83% té entre 31 a 50 anys, el 21,03%
entre 51 a 64 anys i el 6,90% entre 65 a més anys. Cal observar, que el grup de persones entre 65 a més
anys és el que esta menys representat en aquest estudi. Aquesta dada esta en consonancia amb I'estudi
EnSerio, que era precisament el mateix grup el que estava menor representat en la seva mostra (Solves
Almela et al., 2018).

Figura 4: Grups d’edat de les persones afectades de MM

65 a més
7%

1\

51a64
21%

31a50
35%

Quant al tipus de diagnostic que tenen els participants, s’han identificat més de 87 diagnostic diferents.
Seguint la classificacio de les Xarxes Europees de Referéncia (ERN), el grup més important de diagnostics
s’emmarcarien dins del grup de malalties de la pell (32,3%), seguit per diagnostics de les ERNs de
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malformacions congenites i discapacitat cognitiva (10,3%) i malalties neurologiques (10,3%). Els
diagnostics que no sobrepassen el 5% estarien en 'ERN EpiCARE (epilépsies), ERN GUARD-HEART
(malalties cardiaques), ERN ReCONNET (malalties autoimmunes i muscoesquelétiques rares i
complexes), ERN RITA (immunodeficiencies, malalties autoinflamatories, vasculitis, malalties
reumatologiques, pediatriques i encefalitis autoimmunes), ERN BOND (patologia 0ssia), ERN VASCERN
(anomalies vasculars), ERN CRANIO (anomalies craniofacials), ERN EuroBloodNet (patologia
hematologica), ERN RARE-LIVER (malalties rares hepatiques). Vegeu figura 5 i informacid
complementaria a Taula 1 a I'lannex 2.

Figura 5: Diagnostics agrupats segons Xarxes Europees de Referencia (ERN)
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Com que el grup de malalties de la pell és el que predomina en aquesta mostra, s’ha explorat si aquest
grup presentava diferéncies amb les altres ERNs en relacié amb les diferents dimensions explorades en
el gliestionari. Majoritariament no s’han observat diferéncies significatives entre grups, excepte en I'is
de recursos. En aquests resultats que s’han observat diferencies significatives, s’indica oportunament
(vegeu apartat 5.3.1).

Quant a nivell d’estudis gairebé un 42% tenen estudis universitaris, sent majoritariament gent jove o
adulta menor de 40 anys. El 21,8% tenen educacié infantil i/o primaria, i majoritariament pertanyen al
grup d’edat menor d’edat. Vegeu figura 6.
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Figura 6: Estudis de les persones afectades de malalties minoritaries

Altres | 0,71%
Sense estudis [l 2,50%

Educacié infantil | 1,07%
Primaria [N 20,71%

Programes Formacié Professional... | 1,07%

Secundaria/Grau mig [N 12,36%
Batxillerat/Grau superior [N 20,00%
Universitat  [INNNNEGEGEGEEE 41,07%

A banda, i en relacié amb el grup d’edat menor de 12 anys (52 participants), un 76,9 % van a 'escola
ordinaria, un 9,62 % a una escola especial, un 3,85 % a I’escola combinada i un 9,61% ha valorat que cap
de les respostes era aplicable a la seva situacio.

5.2. Procés de diagnostic de la malaltia minoritaria

La majoria dels participants tenen un diagnostic formal de la malaltia (94,8%). Es important ressaltar el
petit nombre de participants que declaren que no tenen diagnostic (5,15%). La causa que, probablement,
justifica aquesta subrepresentacio és deu al fet d’haver fet el reclutament de la mostra a través de les
diferents associacions, on la persona no diagnosticada encara no esta vinculada degut a que encara no
té diagnostic. Aquest resultat és similar a I’altim estudi ENSERIo del 2017 (Solves Almela et al., 2018).

En aquesta variable s’ha fet una subanalisi per any de diagnostic, fent dos subgrups, el subgrup que va
ser diagnosticat abans del 2010 i el subgrup que va ser diagnosticat a partir del 2010 i fins I'actualitat.
Tot i que no hi ha diferéncies significatives entre ambdds grups, el subgrup diagnosticat a partir del 2010
només hi ha un 3% té sospita diagnostica comparat amb el 7,6% del subgrup amb diagnostic abans del
2010.

Taula 2: Preséncia de diagnostic

Preséncia de Diagnostic Diagnostic TOTAL
diagnostic abans 2010 després 2010

N=132 N=159 N=291
Diagnostic formal 122 (92.4%) 154 (96.9%) 276 (94.8%)
Sospita 10 (7.58%) 5 (3.14%) 15 (5.15%)
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Pel que fa al temps transcorregut per fer el diagnostic, el 40,20% manifesta que el seu procés de
diagnostic va durar menys d’un any. Convé destacar que dins d’aquest grup, la majoria va tenir el
diagnostic formal entre els 3 als 12 mesos. Tot i aquest resultat, les dades apunten que existeix una
demora en el diagnostic. Un 27,5% de la mostra afirma que el seu procés de diagnostic va durar entre 1
a 5 anys, un 9,28% entre 5 a 10 anys i un 23,02% més de 10 anys (fig. 7). Al fer I’analisi pels subgrups
d’any de diagnostic no s’han trobat diferéncies significatives (vegeu Taula 2 a I’ annex 2). Aquests
resultats en comparaciéo amb els obtinguts en I'estudi ENSERIo (Solves Almela et al., 2018), s6n molt
similars, aspecte que confirma que, tot i les millores que s’han fet tant en 'ambit del diagnostic prenatal
com del diagnostic neonatal persisteix la demora en el diagnostic.

Figura 7: Temps de diagnostic
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D’altra banda, les dades indiquen una correlacié estadisticament significativa entre I'edat i la demora
diagnostica?. La demora en el diagnostic es redueix conforme disminueix I'edat de les persones
afectades. Les dades mostren que un 74,1% de les persones entre 0 a 15 anys han tingut un diagnostic
de menys de dos anys versus el 51,8% de persones de més de 30 anys. Aixi doncs, es confirma la
tendéncia mencionada en els diferents informes de I'Estudi ENSERIo (Solves Almela et al., 2018).

El procés de diagnostic sovint es descrit com una odissea (Kole et al., 2021), on les persones? visiten
multiples serveis i professionals, es sotmeten a multiples tests i proves diagnostiques, fins al punt que
impacta en el benestar emocional i psicologic tant de la persona com de la seva familia. Per tot aixo,
s’han explorat altres variables vinculades al diagnostic que pugin explicar en profunditat el procés de
diagnostic i les necessitats que se’n deriven.

Quin és el servei el qual van les persones quan detecten una primera simptomatologia? L'entrada al
sistema sanitari per iniciar el procés de diagnostic és majoritariament en serveis especialitzats o en els

2 Correlacié: 0,2031273 i p valor: 0,000289
3 Cal tenir present que més del 70% de les malalties minoritaries s’inicien en la infancia.
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centres d’atencié primaria. La taula 3 permet observar que gairebé el 78% de les persones van a un servei
especialitzat (40%) o al centre d’atencid primaria (37,8%).

Quan s’ha fet I'analisi per subgrups d’any de diagnostic no s’han trobat diferéencies significatives. Tot i
aix0, convé fer ressaltar que les dades apunten a la tendéncia de les persones d’anar cada vegada més
als centres d’atencié primaria quan apareix una primera simptomatologia i menys als serveis d’urgencia.

Taula 3: Servei de consulta davant primera simptomatologia

Diagnostic Diagnostic
“ abans 2010 | després 2010 = m

N=123 N=152 N=275 0.540

Altres 4 (3.25%) 2 (1.32%) 6 (2.18%)
Centre d'atenci6 40 (32.5%) 64 (42.1%) 104 (37.8%)
primaria
Diagnostic Prenatal 4 (3.25%) 4 (2.63%) 8(2.91%)
Servei d’urgéncies 20 (16.3%) 18 (11.8%) 38 (13.8%)
Servei de consulta

L 51 (41.5%) 59 (38.8%) 110 (40.0%)
especialitzada
Sistema sanitari 4 (3.25%) 5 (3.29%) 9 (3.27%)

privat

A més, un 39,7% de les persones afectades de MM afirmen que davant la primera simptomatologia han
consultat als professionals de salut d’atencié primaria, seguint d’'un 33,65% que han anat a
professionals de serveis especialitzats. Aquests resultats serien complementaries als resultats esmentats
en el paragraf anterior i configurarien una tendeéencia, és a dir els serveis i professionals d’assisténcia
especialitzada i d’atencid primaria sén la via d’entrada al sistema sanitari al procés de diagnostic. Només
un 8% manifesten haver anat al servei d’urgencies davant els primers simptomes. Quan s’ha fet I’analisi
per subgrups de diagnostic abans del 2010 i diagnostic després del 2010, no s’han trobat diferéncies
significatives. Vegeu taula 4.
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Taula 4: Professional consultat davant una primera simptomatologia

. . Diagnostic Diagnostic
Tipus de professional abans 2010 després 2010 TOTAL m

Medicina d’atencié
primaria

Medicina del Servei

d’urgencies

Medicina
especialitzada

Medicina del sistema

sanitari privat

Altres

N=126

44 (34.9%)

13 (10.3%)

49 (38.9%)

16 (12.7%)

4 (3.17%)

N=156

68 (43.6%)

12 (7.69%)

46 (29.44%)

27 (17.3%)

3(1.92%)

N=282

112 (39.7%)

25 (8.87%)

95 (33.65%)

43 (15.2%)

7 (2.48%)

0.265

A més a més, un 57,6% dels participants afirmen que sén els serveis especialitzats els que inicien el
procés de diagnostic. Aquesta situacio esta relacionada amb les caracteristiques de les propies malalties
minoritaries (simptomatologia poc comuna i/o inespecifica, necessitats de fer proves complementaries),
i processos de derivacié des dels centres d’atencié primaria i per tant existeix una coheréncia des
d’aquest marc. No obstant aix0, es manté un 4,5% que afirmen que el procés de diagnostic es va iniciar
als serveis d’urgencies i, també, apareix una tendéncia en augment dels professionals de la medicina
privada com iniciadors de processos de diagnostic (19,4%). Vegeu taula 5.

Taula 5: Professionals que inicien el procés de diagnostic

Tipus de Diagnostic Diagnostic e
professionals abans 2010 despres 2010

CDIAP

Medicina d’atencié
primaria

Medicina del Servei
d’urgencies
Medicina del sistema
sanitari privat

Medicina
especialitzada

Altres

N=129

0 (0.00%)

17 (13.2%)

8 (6.20%)

25 (19.4%)

77 (59.7%)

2 (1.56%)

N=159

1(0.63%)

31 (19.5%)

5 (3.14%)

31(19.5%)

89 (56.0%)

2 (1.26%)

N=288

1(0.35%)

48 (16.7%)

13 (4.51%)

56 (19.4%)

166 (57.6%)

4 (1.39%)

0.495
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El nimero de professionals vinculats a un procés de diagnostic esta relacionat amb la complexitat que
presenta la MM, i és per aixo que sovint es precisa de més d’un professional. El 41,8% de les persones
afectades de MM afirmen que entre 3 i menys de 6 professionals han participant en el seu procés de
diagnostic, i un 29,12% menys de 3 professionals. Hi ha un 4,21% que no recorden o desconeixen quants
professionals han intervingut (Fig.8). No s’han trobat diferéncies significatives quan s’ha fet I'analisi per
subgrups de diagnostic.

Figura 8: Numero de professionals vinculats a un procés de diagnostic

30imeés M 5,36%
Entre 15imenys de 30 [ 5,75%
Entre 9imenysde 15 [ 9,58%
Entre6imenysde9 [ 8,43%
Entre 3imenys de 6 [N 41,76%
Menysde3 [N 29,12%
Cap M 2,30%
Nohos¢ [ 4,21%
Pel que fa a la valoracié del suport rebut durant el procés de diagnostic, un 48% (1C95%: 42.2; 54.0) dels
participants van manifestar que estaven molt satisfets o satisfets amb el suport rebut pels professionals
(Fig.9). Malgrat que els resultats estan en una franja raonable, un 35% manifesten estar molt
insatisfets/poc satisfets amb el suport rebut. Durant el procés de diagnostic el suport cap a la persona i
la familia és clau, sobretot tenint en compte que és un procés que acostuma a ser superior a tres mesos

i per tant aquest és un aspecte on podria haver marge per a la millora. No s’han trobat diferencies
significatives quan s’ha fet I'analisi per subgrups de diagnostic (vegeu Taula 3 a I’ annex 2).
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Figura 9: Valoracid suport rebut dels professionals

Molt insatisfet/a [N 19,03%
Poc satisfet/a [N 15,92%
Neutre [N 16,96%
satisfet/a [ RN 29,41%
Molt satisfet/a [ INNREBEI 13,69%

Pel que fa a la informacié rebuda durant el procés de diagnostic (informacié sobre les proves
diagnostiques, la malaltia, sobre associacions, entre d’altres), un 46% (1C95%: 37.9; 54.3) diuen que estan
molt satisfets/satisfets (Fig.10). Aixi doncs, en aquest punt també seria interessant fer accions de millora
ja que cal poder assegurar que tant les persones afectades de MM com les seves families rebin
informacié al voltant de la malaltia, el seu pronostic i recursos de suport. Quan s’ha fet I'analisi per
subgrups de diagnostic abans del 2010 i diagnostic després del 2010, no s’han trobat diferencies
significatives, tot i que s’observa una millora en els resultats (vegeu Taula 4 a I'annex 2).

Figura 10: Informacio rebuda durant el procés de diagnostic

Molt insatisfet/a [N DI 13,16%
Poc satisfet/a [N 19,08%
Neutre |G 21,71%
satisfet/a | N 25,66%
Molt satisfet/a [ NN 20,39%

Sintesi procés de diagnostic

Un 94,8% de la mostra té un diagnostic formal de la malaltia.

El 40,20% de la mostra afirma que el temps transcorregut per fer el diagnostic va ser de
menys d’un any. Dins d’aquest grup, la majoria va tenir el diagnostic entre els 3 als 12
mesos.

Existeix una demora en el diagnostic, pero apareix una tendéencia de disminucié del temps

de procés de diagnostic conforme disminueix I'edat de les persones.
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El procés de diagnostic s’inicia majoritariament en serveis especialitzats o en el centre
d’atencié primaria.

El 41,8% de la mostra afirma que el seu procés de diagnostic han participat entre 3 i menys
de 6 professionals de la salut.

Un 48% (IC95%: 42.2; 54.0) dels participants manifesten estar molt satisfets o satisfets amb

el suport rebut pels professionals durant el procés de diagnostic.

Un 46% (1C95%: 37.9; 54.3) manifesten estan molt satisfets o satisfets amb la informacio

rebuda durant el procés de diagnostic

5.3. Necessitats de serveis i recursos de tractament, rehabilitacio i suport
5.3.1. Us dels serveis i accessibilitat

En no haver tractament definitiu en la majoria de les MM, el pla de cures, la rehabilitacié i el suport a les
persones i a les seves families son aspectes fonamentals pel seu benestar i qualitat de vida. La majoria
de les persones afectades o les seves families afirmen que necessiten de diferents tipus de serveis. A
continuacié es descriu I'Gs d’aquests serveis agrupats per: serveis sanitaris, serveis de rehabilitacio i
serveis de suport social o d’orientacio psicologica.

Serveis de salut

Pel que fa als serveis sanitaris, el servei més mencionat per la mostra sén les consultes de medicina de
familia i comunitat o pediatria, seguit de les consultes especialitzades (Fig.11).

Figura 11: Serveis sanitaris”

ifermeria | 105
Consultes d'especialitat _ 137
e | I, o
comunitat/pediatria
Assessorament geneétic _ 130

*Una persona pot estar situada en més d’una categoria de resposta

Quant a la freqlientacié d’aquests serveis, s’observa que tots els serveis, excepte |'assessorament
genetic, s'utilitzen 1 o 2 cops cada sis mesos (Fig. 12). Alhora, es fa visible que hi ha un percentatge de la
mostra que manifesta que no té accés a algun d’aquests serveis de salut o que en precisa més del que
esta rebent. Concretament un 34% de la mostra afirma que voldria tenir accés a |’assessorament genétic,
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un 23% a la consulta d’especialitats. A més hi ha un 16,8% que afirma que voldria més atencid
d’infermeria i un 13% més atencié de medicina familiar i comunitaria o pediatria.

D’altra banda, s’ha fet una subanalisi comparant el grup de malalties de la pell amb relacié als altres
grups de malalties per identificar si hi havia diferéncies d’us dels serveis de salut. No s’han identificat
diferéncies significatives en I'Us dels serveis de salut entre ambdds grups.

Figura 12: Us dels serveis de salut i la seva accessibilitat
Infermeria

Preciso més atencié [N 16,79%
1 cop a l'any o de manera molt ocasional [ NG 23,24%
1-2 cops cada sis mesos B 1,30%
1-3copsalmes [N 18,32%

1-3 copssetmana [ 5,34%

Medicina de familia i comunitat/Pediatria

Preciso més atencié [ 13,01%
1 cop a I'any o de manera molt ocasional [N 30,49%
1-2 cops cada sis mesos [ 40,24%
1-3copsalmes [ 13,82%

1-3 copssetmana [l 2,44%

25



Assessorament genétic

No hi tinc acces, i en voldria tenir [ NNRE E@EEE 3434%
1 cop a I'any o de manera molt ocasional [4,95%
1-2 cops cada sis mesos [ 14,65%

1-3 copsalmes [l 3,03%

1-3 cops setmana . 3,03%

Consultes especialitzades

Precisio més atencié  [[NNEGEGEEEEE 23,03%
1 cop a I'any o de manera molt ocasional [ NG 23,03%
1-2 cops cada sis mesos ey, 08%
1-3copsalmes | 12,92%

1-3 cops setmana [l 3,93%

Serveis de rehabilitacio

Pel que fa als serveis de rehabilitacio, el servei més mencionat és la consulta de Nutricio, seguit de
fisioterapia (Fig. 13) .

Figura 13: Serveis de rehabilitacié”

Rehabilitacic [ N A -3
Nutricis S 166
Logopedia |G 3°
Fisioterapia Iy 127
coiAr [ 24

*Una persona pot estar situada en més d’una categoria de resposta
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Quant a la freqiientacié dels serveis de rehabilitacid, s’observa que hi ha un Us d’aquests molt
heterogeni. Hi ha participants que reben atencié del servei setmanal i altres un cop a I'any o de manera
ocasional (Fig. 14). A més, convé fer ressaltar que la resposta més freqlient ha estat que no tenen accés
a algun d’aquests serveis i en voldrien tenir. Concretament un 50,4% de la mostra afirma que voldria
tenir accés a la consulta de nutricid, un 49% al CDIAP, un 40,9% a la consulta de logopédia, un 35,9% a
serveis de rehabilitacid i un 32,8% a serveis de fisioterapia.

D’altra banda, s’ha fet una subanalisi comparant el grup de malalties de la pell amb relacié als altres
grups de malalties per identificar si hi havia diferéncies d’us dels serveis de rehabilitacié. S’han trobat
diferéncies significatives amb I’Gs de consultes de logopédia* i la consulta de nutricio®.

Pel grup de malalties de la pell I'Gs del servei de logopédia baixa, un 27% I'utilitza 1 cop a I'any o de
manera ocasional i puja a un 63,6% la resposta a que no té accés a aquest servei i en voldria tenir. D’altra
banda, i en la mateixa linia, el grup de malalties de la pell puja a un 62,3% la resposta a que no té accés
a aquest servei i en voldria tenir.

Figura 14: Us de serveis de rehabilitacié i la seva accessibilitat

Rehabilitacio

No hi tinc accés, i en voldria tenir 35,86%

1 cop al'any o de manera molt ocasional [ NG 20,69%
1-2 cops cada sis mesos [ 16,55%
1-3 copsalmes [ 15,36%
1-3 cops setmana [ 11,03%

Nutricio

No hi tinc accés, i en voldria tenir 50,38%
1 cop al'any o de manera molt ocasional [N 17,29%

1-2 cops cada sis mesos  [[NNGEGEGEGEEE 27.32%
1-3copsalmes [l 3,76%

1-3 cops setmana | 0,75%

4p=0.014
5 p=0,017
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Logopédia

No hi tinc accés, i en voldria tenir

1 cop al'any o de manera molt ocasional
1-2 cops cada sis mesos

1-3 cops al mes

1-3 cops setmana

Fisioterapia

No hi tinc accés, i en voldria tenir

1 cop al'any o de manera molt ocasional
1-2 cops cada sis mesos

1-3 cops al mes

1-3 cops setmana

CDIAP

No hi tinc accés, i en voldria tenir

1 cop al'any o de manera molt ocasional
1-2 cops cada sis mesos

1-3 cops al mes

1-3 cops setmana

P 40,91%
P 10,61%

B 4,55%

I 0,09%
N 34,85%

e 80%
s 12,17%

s 741%

I 17,99%
e 29,63%

P 48,94%
s 17,02%

P 10,64%

P 14,89%

Bl s51%
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Serveis de suport social o d’atencié psicologica

Quant a serveis de suport social o d’atencié psicologica, el servei més mencionat és la consulta de
psicologia, seguit de grups de suport i treball social (Fig. 15).

Figura 15: Serveis de suport social o d’atencié psicologica”

Grups de suport 77

*Una persona pot estar situada en més d’una categoria de resposta

Pel que respecta a la freqglientacié d’aquests serveis, s'observa que hi ha un Us d’aquests molt
heterogeni. Un 36,8% manifesta que utilitza el servei de treball social 1 cop a I'any o de manera ocasional,
en canvi un 22,3% afirma utilitzar la consulta de psicologia 1-3 cops als mes. A més, al igual que en els
serveis de rehabilitacio, la resposta més freqilient ha estat que no tenen accés a algun d’aquests serveis
i en voldrien tenir. Concretament un 48% de la mostra afirma que voldria tenir accés a grups de suport
un 46,2% al servei de treball social i un 37,1% a la consulta de psicologia.

Quan s’ha fet una subanalisi comparant el grup de malalties de la pell amb relacié als altres grups de
malalties per tal d’identificar si hi havia diferéncies d’Us dels serveis de suport, s’han trobat diferéncies
significatives amb I’Gs del grup de suport®. Pel grup de malalties de la pell I'Us del grup de suport puja a
un 65,6% la resposta a que no té accés a aquest servei i en voldria tenir.

Figura 16: Us dels serveis de suport o d’atencié psicologica i la seva accessibilitat

Treball social

No hi tinc accés, i en voldria tenir 46,23%

1 cop a l'any o de manera molt ocasional [ NNENEGENEGEGEGEGEGEGEEEEEEE 36,79%
1-2 cops cada sis mesos [ 12,26%
1-3 copsalmes | 0,94%

1-3 copssetmana [l 3,77%

6<0.001
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Grups de suport

No hi tinc accés, i en voldria tenir 47,97%
1 cop al'any o de manera molt ocasional [ 16,22%
1-2 cops cada sis mesos [ 10,14%

1-3copsalmes [ 15,54%

1-3 copssetmana [ 10,14%

Psicologia

No hi tinc accés, i en voldria tenir 37,06%
1 cop al'any o de manera molt ocasional [N 12,94%

1-2 cops cada sis mesos [ NG 21,18%
1-3copsal mes | 22,35%

1-3 copssetmana [ 6,47%

5.3.2. Satisfaccié a I’entorn dels serveis i recursos de tractament, rehabilitacié i suport

Pel que fa a la satisfaccié que les persones afectades de MM i les seves families tenen amb els serveis de
salut, de rehabilitacid i de suport s’ha explorat quatre punts: satisfaccié quant als serveis especialitzats,
satisfaccié amb relacio a la coordinacid entre els diferents professionals, satisfaccié pel que fa a la seva
participacio de la persona afectada de MM o familia en la presa de decisions durant el tractament i/o
rehabilitacié i, per ultim, la satisfaccié que senten davant dels professionals socials i de la salut.

En termes generals, més del 30% dels participants diuen estar satisfets o molt satisfets amb els serveis
especialitzats que reben i amb I'atencié dels professionals. Convé subratllar que des del 2020 fins a
mitjans del 2022 a causa de la pandemia de la COVID-19, hi hagut unes limitacions importants en
I'assistencia sanitaria i en la rehabilitacié repercutint en la qualitat de I'atencié i per tant, aquests
resultats poden estar influenciats per aquesta situacio.

A continuacid, es mostren els resultats obtinguts en cada punt.

Pel que fa a la satisfaccié amb els serveis especialitzats un 60,6% (1C95%: 54.6; 66.4) de la mostra afirma
estar entre molt satisfeta o satisfeta (fig. 17). Aquests resultats son superiors als obtinguts en I'estudio
ENSERio (Solves Almela et al., 2018).
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No s’han trobat diferencies significatives quan s’ha fet I'analisi per subgrups de diagnostic (vegeu Taula
5al annex2).

Figura 17: Satisfaccié percebuda amb els serveis especialitzats

Molt insatisfet/a [N 12,27%
Poc satisfet/a [ 11,19%
Neutre [N 15,88%
Satisfet/a 32,13%

Molt satisfet/a 28,52%

En relacié amb la coordinacié dels professionals un 46% (1C95%: 40; 52.6) de la mostra percep que esta
molt satisfeta o satisfeta amb la coordinacié que s’estableix entre els professionals (fig.18) . En estudis
anteriors, els resultats mostraven que hi havia poca coordinacié entre els professionals, o manca de
coordinacié entre els professionals de I'ambit hospitalari i d’atencié primaria (Fundacié Doctor Robert et
al., 2009). Aixi és que, tot i que aquest aspecte té marge de millora, els resultats apunten a una millora
en la coordinacié entre professionals en els Ultims 10 anys. No s’han trobat diferéncies significatives quan
s’ha fet I’analisi per subgrups de diagnostic (vegeu a I'annex 2).
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Figura 18: Satisfaccié percebuda amb la coordinacié dels professionals

Moltinsatisfet/a |G 21,57%
Poc satisfet/a |G 20,78%
Neutre |G 1137%

Satisfet/a 27,06%

Molt satisfet/a 19,22%

Actualment la relacié entre els professionals sanitaris i els usuaris del sistema sanitari esta canviant cap
a models de presa de decisions informades i presa de decisions compartides (model deliberatiu). Des
d’aquest model tant la persona malaltia o familia com el professional sanitari examinen la situacio, les
alternatives existents amb els seus beneficis i efectes adversos i, de manera conjunta arriben a una
decisié que es considera optima per ambdues parts. En un context en que hi ha una alta incertesa en
I'evidencia sobre la millor opcié possible, aquests nous models, especialment el model de presa de
decisions compartida, pot ajudar a donar poder a les persones afectades i a les seves families en la gestid
de la seva malaltia. Des d’aquest context, es va considerar important introduir una pregunta en el
qliestionari que mesurés la satisfaccido en la presa de decisions compartida. Aixi doncs, quant a la
percepcié que tenen els participants en compartir la presa de decisions amb els professionals en el seu
tractament, en la seva rehabilitacié o en seu procés de suport, un 44,5% (1C95%: 38.3; 50.8) manifesten
estar entre molt satisfets i satisfets. No s’han trobat diferencies significatives quan s’ha fet I’analisi per
subgrups de diagnostic (vegeu Taula 7 a I'annex 2).

Figura 19: Satisfaccié percebuda amb la presa de decisions compartida

Molt insatisfet/a [N 18,90%
Poc satisfet/a [N 18,90%
Neutre [N 17,72%

Satisfet/a 24,41%

Molt satisfet/a 20,08%

Pel que fa a la satisfaccié6 amb els professionals de la salut, el 55% (1C95%: 48.7; 61) dels participants
manifesten que estan entre molt satisfets a satisfets. No s’han trobat diferéencies significatives quan
s’ha fet I’analisi per subgrups de diagnostic (vegeu a l'annex 2).
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Figura 20: Satisfaccié percebuda amb els professionals de la salut

Molt insatisfet/a [N 9,85%
Poc satisfet/a [N 17,30%
Neutre [ 17,42%
Satisfet/a | 36,36%
Molt satisfet/a [ 18,56%

En canvi, en relacié amb la satisfacci6 amb els professionals de I'ambit social els percentatges
disminueixen en comparacié amb el punt anterior, i un 34,5% (1C95%: 26.7; 42.9) dels participants
afirmen estar entre molt satisfet a satisfet (fig.21). La causa que podria explicar aquest resultat és que
des de I’'ambit social es gestionen recursos economics i els participants no sempre perceben que els ajuts
que reben soén suficients.

No s’han trobat diferéncies significatives quan s’ha fet I'analisi per subgrups de diagnostic (vegeu Taula
9 al’annex 2).

Figura 21: Satisfaccié percebuda amb els professionals de I'ambit social

Molt insatisfet/a [N 15,49%
Poc satisfet/a [N 22,54%
Neutre | E,27,46%
satisfet/a [N 25,35%
Molt satisfet/a [N 9,15%

Sintesi de les necessitats de serveis i recursos de tractament, rehabilitacio i suport

La majoria de les persones afectades o les seves families afirmen que necessiten de
diferents tipus de serveis de tractament, de rehabilitacié i de suport social o psicologic.

L’Us dels serveis és heterogeni, des d’una atencié setmanal a serveis que sén utilitzats un

cop a I'any o de manera ocasional.
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Els participants perceben que no tenen accés a serveis o que precisarien de més visites de
les que estan rebent.
Un 60,6% (IC95%: 54.6; 66.4) de la mostra manifesta estar entre molt satisfeta o satisfeta

dels serveis especialitzats que reben.

Un 46% (IC95%: 40; 52.6) de la mostra manifesta estar molt satisfeta o satisfeta de la

coordinacié entre els professionals.

Un 44,5% (1C95%: 38.3; 50.8) de la mostra percep que comparteix la presa de decisions amb
els professionals en el seu tractament, en la seva rehabilitacié o en seu procés de suport.
Un 55% (IC95%: 48.7; 61) de la mostra manifesta que esta molt satisfeta o satisfeta de
I'atencio dels professionals de la salut.

Un 34,5% (IC95%: 26.7; 42.9) de la mostra manifesta estar molt satisfeta o satisfeta de

I’atencio dels professionals de I'ambit social.

5.4. Consegqiiéncies economiques i laborals de les MM i necessitats de suport
economic

També la vessant economica i laboral han estat objecte de preguntes en el qliestionari. A trets generals,
els resultats apunten que viure amb una MM té un impacte tant a I’economia familiar com en I’'ambit
laboral.

Un 45% (1€95%:39.4; 51.3) dels participants afirmen que reben algun tipus ajut economic, i que els ajuda
a fer front a les despeses economiques que es deriven de la malaltia. Aquest resultat és similar al trobat
en 'estudio ENSERio on el 40,86% de la mostra rebia algun tipus de prestacié economica per causa de la
seva MM o discapacitat (Solves Almela et al., 2018). El nostre estudi no ha trobat diferéncies significatives
quan s’ha fet I'analisi per subgrups de diagnostic o per génere.

Taula 6: Necessitat ajut economic

Necessitat Ajut economic

Si 130 (45.0%)

No 159 (55.0%)

Pel que fa a 'ambit laboral, un 36% ha hagut de deixar de treballar i un 50,5% de la mostra té jornada
laboral reduida. Aquest percentatge de la mostra que ha deixat de treballar o ha hagut de reduir la seva
jornada laboral pot ser tant de la persona afectada de MM com a la de familiars cuidadors.
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No s’han trobat diferéncies significatives quan s’ha fet I'analisi per subgrups de diagnostic o per génere.

Taula 7: Impacte laboral de les MM’

Necessitat de deixar de treball® TOTAL (n=288)

Si 105 (36.5%)
No 183 (63.5%)
Temps complet 51 (49.5%)
Temps parcial 52 (50.5%)

La informacié sobre si les conseqiiéncies economiques s’analitzen al voltant d’una pregunta del
gliestionari: en relacio amb la vostra malaltia necessiteu pagar ....?7. Es demanava als participants que
indiquessin que necessitaven comprar vinculat amb el seu tractament, pla de cures o rehabilitacié (per
exemple productes de suport o tecnologia) i si ho podia pagar. Es tractava, de fer una estimacié
subjectiva de les despeses lligades a la MM i possibles necessitats de suport econdmic derivades de les
despeses que han de fer.

Aproximadament un 60% de la mostra afirma fer despeses o que necessitaria fer despeses
economiques com a conseqiiéncia de la seva malaltia. Les despeses son de diferents tipus, i tant poden
o podrien ser despeses economiques degudes al tractament medic (61,9%) com per productes de suport
(62%). Les necessitats més mencionades que poden ocasionar despeses economiques per la persona
afectada o la seva familia son vinculades amb les millores d’accessibilitat d’habitatge (62,20%), amb els
productes de suport (62,20%) i amb el tractament médic (61,9%) o rehabilitador (69,8%).

Figura 22: Despeses economiques vinculades a la MM

7 * La necessitat de deixar de treballar o de reduir la jornada laboral tant pot ser de la persona afectada com del o la cuidadora
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Suport psicologic NG  58,08%
Tractament rehabilitador N 60,32%
Professional cuidador/a, espai de respir | NN 37,11%
Bolquers o similars 18,90%
Tecnologia (comunicacio, accés ordinador) NG 45,70%

Millores accessibilitat habitatge [N G2,20%

Productes de suport N 62,20%

Tractament farmacologic I 61,86%

D’altra banda, les dades indiquen que no sempre poden pagar les necessitats que tenen vinculades amb
la MM. Les despeses on la mostra percep que té dificultats per pagar o no pot pagar son les vinculades
amb tenir personal cuidador o de respir (63,9%), les millores d’accessibilitat d’habitatge (48,7%), i el
suport psicologic (52,1%) i tractament rehabilitador (45,2%).

No hi ha diferéncies significatives per genere, excepte per les millores d’accessibilitat d’habitatge, sent
la dona la que té més dificultats per pagar les millores de I’habitatge. No hi ha diferéncies significatives
per subgrup de diagnostic, excepte en el tractament medic, sent el subgrup diagnosticat despres del
2010 qui té més dificultats per pagar el tractament médic. No es detecten diferéncies per edat (grup
menor de 16 anys i majors de 16 anys).

A continuacio es mostra la percepcid que té la mostra sobre les necessitats que tenen vinculades amb
la MM i les necessitats economiques manifestades a partir de la resposta de No puc pagar.

Figura 23: Necessitats i necessitats de suport economic

Tractament farmacologic

Puc pagar [N 83,89%

No puc pagar I 16,11%

Productes de suport

Pucpagar [N 80,10%
No puc pagar [ 19,90%
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Millores accessibilitat habitatge

Puc pagar NN 51,30%
No puc pagar NN 48,70%

Bolquers o similars

Pucpagar [N 83,60%

No puc pagar [ 16,40%

Professional cuidador/a, espai de respir

Puc pagar [N 36,10%
No puc pagar |G 3,90%

Tractament rehabilitador

Puc pagar | — 4,80%
No puc pagar  [NI— 45,20%

Suport psicoldgic

Puc pagar [N 47,90%
No puc pagar I 52,10%

Tecnologia (comunicacio, accés ordinador)

Puc pagar (TS, 20%
No puc pagar NN 24,80%

A més, i com a complement a I'analisi anterior, s’ha analitzat la satisfaccié que les persones afectades
de MM i les seves families tenen amb els ajuts economics que reben. En termes generals la mostra
analitzada indica que no esta satisfeta amb aquests. Només, un 13,1% (IC95%: 9-18,1) dels participants
estan entre molt satisfets o satisfets amb el suport economic rebut (Fig. 24). Aquest resultat concorda
amb la baixa satisfaccido que tenen del treball social que s’ha mostrat a I'apartat anterior. Els ajuts
economics es tramiten des de treball social.
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No hi ha diferencies significatives en relacié amb el periode en el que els participants van ser
diagnosticats ni de genere. Tot i aix0, les dones tenen un percentatge de satisfaccio inferior als homes
(vegeu a I'annex 2).

Figura 24: Satisfaccié amb el suport economic que rep

Molt insatisfet/ | s, 41%
pPoc satisfet/a [ 23,21%
Neutre _ 17,30%
satisfet/a || 10.55%

Molt satisfet/a [l 2,53%

Sintesi de les conseqiiéncies economiques i laborals de les MM

Les MM tenen conseqliencies tant en I'ambit economic de la familia afectada com en
I’ambit laboral.

Un 45% (1C95%:39.4; 51.3) de la mostra rep algun tipus ajut economic per fer front a les
despeses economiques que es deriven de la malaltia.

Un 36% de la mostra ha hagut de deixar de treballar i un 50,5% de la mostra té jornada
laboral reduida.

Els participants afirmen tenir despeses economiques relacionades amb el tractament medic

, hecessitats de productes de suport, amb millores d’accessibilitat de I’habitatge, amb

professional cuidador o espais de respir, entre altres.

Existeixen dificultats per pagar les diferents necessitats. Els resultats indiquen que les
dificultats economiques més freqiients tenen a veure amb pagar personal cuidador o de
respir (63,9%), dificultats per pagar les millores d’accessibilitat d’habitatge (48,7%), el suport
psicologic (52,1%) i el tractament rehabilitador (45,2%).

En termes generals la mostra analitzada indica que no esta satisfeta amb el suport economic

que rep.
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5.5. Necessitats a I’entorn de I’escola i el treball
5.5.1. Satisfaccid de les persones afectades de MM i familia en I'ambit escolar

En termes generals, un 60,4% (IC95%: 50,2; 70) de les families que tenen o han tingut infants o
adolescents afectats de MM a I’escola manifesten estar entre molt satisfets a satisfets amb el suport
que es rep dels i les mestres (vegeu figura 25).

Tot i que no s’observen diferencies significatives quant al periode que van ser diagnosticats les persones
afectades, els resultats mostren que puja el percentatge de satisfaccid dins del grup que ha estat
diagnosticat despres del 2010 (vegeu Taula 11 a I'annex 2). Aquesta millora és rellevant i podria esta
relacionada, per una banda, amb els serveis de suport i assessorament psicopedagogic (EAP) que tenen
els equips educatius i les families davant d’alumnat amb dificultats o amb necessitats educatives
especials, i per l'altra, a un treball de les associacions fent accions formatives cap a la comunitat
educativa

Figura 25: Satisfaccid del suport de I'escola

Molt insatisfet/a [ NG 7,92%
Poc satisfet/a | NN 15,34%
Neutre |GG 15,84%

Satisfet/a 29,70%

Molt satisfet/a 30,69%

Un altre aspecte que s’ha analitzat és la satisfaccié que té la mostra quant a la coordinacié entre els
professionals educatius i els serveis sanitaris (atencié primaria, especialitzada, CDIAP, etc.). Un 29%
(1C95%: 20,3;39,8) de la mostra manifesta estar entre molt satisfeta i satisfeta. S’evidencien diferéencies
significatives quant al periode en el que els participants van ser diagnosticats (p=0,024), és a dir, el grup
de persones afectades que han estat diagnosticades despres dels 2010 manifesten estar més satisfetes
que el grup diagnosticat abans del 2010 (vegeu Taula 12 a I'annex 2). Aixi doncs, s’observa una millora
pel que respecta a resultats d’estudis anteriors (Fundacié Doctor Robert et al., 2009) on la coordinacio
era valorada com escassa i sovint eren els pares i les mares o les associacions de les persones afectades
qui els posaven en contacte per tal que es comuniquéssim i es coordinéssim entre ells.

D’altra banda, és de destacar que un 31,52% de la mostra es mostra neutre a la pregunta.
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Figura 26: Satisfaccié amb la coordinacid entre I’equip de I'escola i els professionals de la salut

Molt insatisfet/a [ NRNRRE 17,39%
poc satisfet/a [N 21,74%
Neutre [, 31,52%
Satisfet/a [N 17,39%
Molt satisfet/a [ INENGNGNEEE 11,96%

Pel que respecta a la percepcid que té la familia en la presa de decisions vinculades a I’escolaritzacié del
seu fill/a, un 46,7% (1C95%: 36,1-57,5) manifesten estar entre molt satisfets i satisfets. Novament
s’observen diferéncies significatives segons el periode en el que els participants van ser diagnosticats
(p=0,019), és a dir, les families que tenen infants i/o adolescents diagnosticats després del 2010 perceben
que participen més en decisions vinculades a I'escolaritzacié de I'infant i/o adolescent amb relacié al
grup diagnosticat abans del 2010 (vegeu Taula 13 a I'annex 2). També destacar que un 30% de la mostra
és neutre davant la pregunta.

Figura 27: Satisfaccié amb la coordinacié entre I'equip de I'escola i els professionals de la salut

Molt insatisfet/a [N 10,00%
Poc satisfet/a [N 13.33%
Neutre [ 30,00%
satisfet/a [N 27,78%
Molt satisfet/a  [[INNENINEEEE 18,89%

5.5.2. Necessitats de serveis dels infants i adolescents escolaritzats a I’escola

Aguest apartat analitza les necessitats que tenen o han tingut els infants i adolescents escolaritzats de
serveis de suport per poder fer una escolaritzacié optima. A I’hora de valorar les necessitats s’han tingut
en compte diferents els serveis i recursos seglients: atencio d’infermeria, atencié de vetllador/a escolar,
adaptacions de I'entorn (WC, aula, entrada, etc.), adaptacions de la tecnologia, especialista en
psicomotricitat, logopedia, mestre de suport i servei de psicopedagogia.

Aixi doncs, quins son els serveis i recursos que es perceben com més necessaris a I'escola?.
Un 66,2% (IC95%: 54-77) manifesten que tenen molta o bastanta necessitat d’atencidé de psicologia o

psicopedagogia.
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Un 64,4 % (1C95%: 50,9-76,4) afirmen que tenen molta o bastanta necessitat de servei de psicomotricitat
a l'escola.

Un 63,9% (1C95%: 50,6-75,8) tenen molta o bastanta necessitat de la figura del vetllador/a escola i un
63,8% (IC95%: 50,1-76) de mestre de suport.

A més, un 58,1% (1C95%: 44,8-70,5) afirmen tenir molta o bastanta necessitat d’adaptacions de I'entorn
iun 57,4% (1C95%: 43,2-70,8) de logopéedia.

Per finalitzar, un 52,4% (IC95%: 39,4-65,1) manifesten molta o bastanta necessitat pel que fa a
adaptacions tecnologiques i un 31,8% (1C95%: 20,9-44,4) d’atencid d’infermeria (fig. 28).

En totes aquestes necessitats, no s'observen diferéncies significatives en relaciéo amb I’any de diagnostic
de les persones afectades ( vegeu Taula 14 a 'annex 2).

A I'hora d’interpretar aquests resultats, cal ser cauts. Existeix una elevada variabilitat de situacions
d’afectacid de la malaltia i per tant també de necessitats de serveis de suport. Hi ha malalties que a causa
de la gran complexitat organica i funcional tenen necessitat d’atencid d’infermeria i d’altres que
necessiten de vetllador/a escolar per garantir 'autonomia de 'infant o adolescent a I'escola. Tots
aquests serveis o recursos s’haurien de poder garantir per tal d’assegurar I’equitat en I'escolaritzacio dels
infants i adolescents.

Figura 28: Necessitats de serveis a I'escola

Necessitat atencio infermera

Gens necessitat |G 24,2%
Poca necessitat |, 27,3%
Neutre NG 16,7%

Bastanta necessitat 18,2%

Molta necessitat 13,60%
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Necessitat atencié vetllador/a

Gens necessitat [N 11,5%
Poca necessitat [N 13,1%
Neutre [ 11,5%
Bastanta necessitat [ 27,9%
Molta necessitat [ 36,1%

Adaptacions entorn

Gens necessitat [N 12,9%
Poca necessitat [N 19,4%
Neutre [ 9,68%
Bastanta necessitat [ 19,4%
Molta necessitat [ 38,7%

Especialista psicomotricitat

Gens necessitat [ 6,78%
Poca necessitat [ 10,2%
Neutre [N 18,60%
Bastanta necessitat [ 27,1%
Molta necessitat  [37,3%

Adaptacions tecnologia

Gens necessitat [ 9,52%
Poca necessitat [N 20,6%
Neutre [N 17,50%
Bastanta necessitat [ 22,2%
Molta necessitat [ 30,2%



Logopeédia

Gens necessitat [N 13,0%
Poca necessitat [N 13,0%
Neutre [ 16,70%
Bastanta necessitat [ 25,9%
Molta necessitat [ 31,5%

Psicologia/psicopedagogia

Gens necessitat [ 7,0%
Poca necessitat [ 7,0%
Neutre |G 19,7%
Bastanta necessitat [T 36,6%
Molta necessitat [ 29,6%

5.5.3. Satisfaccid de les persones afectades MM en I'ambit laboral

Un 31,5% (1C95%: 23-41) de la mostra manifesta estar molt satisfeta o satisfeta amb el suport del servei

de salut laboral que rep. (Fig.29).

Tot i que no s’observen diferencies significatives en relacié amb el periode que van ser diagnosticats les

persones afectades, disminueix el percentatge de satisfaccié dins del grup que ha estat diagnosticat

després del 2010. Es possible que els resultats de satisfaccié obtinguts sigui conseqiiéncia de la pandémia

viscuda durant els dos ultims anys (vegeu Taula 22 a I'annex 2).
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Figura 29: Satisfaccid servei salut laboral

moltinsatistet/a [ NN 2.73%
Poc satisfet/a _ 18,02%
Neutre _ 20,72%
Satisfet/a 22,52%

Molt satisfet/a 9,01%

5.5.4. Necessitats de serveis de les persones afectades de MM en I’ambit laboral

Aquest apartat analitza les necessitats de serveis i/o recursos de les persones afectades de MM
vinculades a I’ambit laboral i que perceben com a necessaries per assegurar el seu accés al lloc de treball
i disminuir possibles barreres a causa de la seva situacié que esta vivint. S’ha tingut en compte tant
serveis, politiques laborals i adaptacié de la infraestructura.

Un 73,2% (1C95%: 61,4-83,1) de la mostra manifesta que té molta o bastanta necessitat de poder fer
treball telematic. Podem relacionar aquest resultat amb la situacié viscuda arran de la pandemia i que
ha permes, de ben segur, experimentar i repensar maneres diferents de treballar. Aixi els participants
han pogut experimentar que es poden fer tasques laborals de manera telematica amb exit i aixo ha fet
que esdevingués una prioritat.

En segon lloc, un 56,95% (IC95%: 44-69,2) manifesten que hi ha molta o bastanta necessitat
d’adaptacions de I'entorn.

Una tercera necessitat relacionada amb I’anterior resultat sén adaptacions de la tecnologia, en aquest
cas un 46,9% (1C95%: 34,3-59,8) dels participants manifesten que en tenen molta o bastanta necessitat.

Per dltim, un 25,4% (1C95%: 15,8-37,1) afirmen que tenen molta o bastanta necessitat d’'una atencio
d’infermeria dins I'ambit laboral.
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Figura 30: Necessitats ambit laboral
Flexebilitat treball telematic

Gens necessitat [l 5,63%
Poca necessitat [l 5,63%
Neutre [N 15,5%
Bastanta necessitat [N 18,3%
Molta necessitat T 54,9%

Necessitat adaptacié entorn

Gens necessitat [N 13,3%
Poca necessitat [N 18,5%
Neutre [N 10,8%
Bastanta necessitat T 27,7%
Molta necessitat T 29,2%

Suport atencié infermera

Gens necessitat [N 19,7%
Poca necessitat I 32,4%
Neutre [N 22,5%
Bastanta necessitat [N 14,1%
Molta necessitat [N 11,3%

Necessitats adaptacié tecnologia

Gens necessitat [N 12,5%
Poca necessitat [N 20,3%
Neutre [N 20,3%
Bastanta necessitat T 3,4%
Molta necessitat I3, 4%
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No s’observen diferéncies significatives per analisi subgrups anys de diagnostic (Vegeu Taula 23 ala 26 a
I'annex 2)

Sintesi de les necessitats a I’entorn de I’escola i el treball

Un 60,4% de les families estan satisfetes amb el suport que han tingut dels centres
educatius.
Un 29% de les families estan satisfetes pel que fa a la coordinacié entre els professionals

educatius i els serveis sanitaris (atencié primaria, especialitzada, CDIAP, etc.).
Un 46, 7% de les families estan satisfetes en la presa de decisions compartida amb els

mestres pel que fa a decisions vinculades a I'escolaritzacio del seu fill/a.

Les families perceben que els serveis i els recursos més necessaris a |'escola sén: atencié de

psicologia o psicopedagogia, servei de psicomotricitat, vetllador/a, mestre de suport.

Un 31,5% de les persones afectades de MM i que treballen estan satisfetes amb el suport
del servei de salut laboral que rep a la feina

Les persones afectades de MM i que treballen perceben que els serveis i els recursos més
necessaris en I'ambit laboral sén: horari laboral on es permeti fer treball telematic,

adaptacions de I'entorn i adaptacions en la tecnologia
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8. CONCLUSIONS | RECOMANACIONS

Procés de diagnostic

A trets generals, més del 94% de la mostra té un diagnostic formal de la malaltia. El 40,2% dels
participants manifesten que el temps transcorregut entre la sospita i la confirmacié diagnostica ha estat
de menys d’un any. No obstant aix0, existeix una demora en el diagnostic. Un 27,5% dels participants
declaren que el procés ha estat entre 1 a 5 anys, un 9,28% entre 5 a 10 anys i un 23,02% més de 10 anys.
Tot i aquesta demora, apareix una tendéncia de disminucié del temps en el procés de diagnostic
conforme disminueix I'edat de les persones.

L'entrada al sistema per iniciar el procés de diagnostic és majoritariament en serveis especialitzats o en
els centres d’atencié primaria. A més, un 39,7% de les persones afectades de MM afirmen que davant la
primera simptomatologia han consultat als professionals de salut d’atencié primaria, seguint d’un
33,65% que han anat a professionals de serveis especialitzats. Aquests resultats configurarien una
tendéncia, és a dir els serveis i professionals d’assisténcia especialitzada i d’atencidé primaria sén la via
d’entrada al sistema sanitari per iniciar el procés de diagnostic. Només un 8% manifesten haver anat al
servei d’urgéncies davant els primers simptomes.

Un 41,8% de la mostra afirma que per tenir un diagnostic formal va haver de consultar entre tres i cinc
professionals de la salut. Un 48% dels participants manifesten estar molt satisfets o satisfets amb el
suport rebut pels professionals durant el procés de diagnostic. Un 46% manifesten estar molt satisfets o
satisfets amb la informacid rebuda durant el procés de diagnostic.

Recomanacions

e Afavorir politiques que ofereixin un accés a un diagnostic precis i puntual i reduir el temps de
diagnostic8.

e Continuar investigant perque, en la mesura que sigui possible, tothom tingui un diagnostic
formal®

e Enfortir una atencié integral durant el procés de diagnostic

e Continuar millorant la informacid que es transmet durant el procés de diagnostic

Necessitats de serveis i recursos de tractament, rehabilitacio i suport

La majoria de les persones afectades i les seves families necessiten de diferents tipus de serveis de
tractament, de rehabilitacid i de suport social o psicologic. La freqliéncia d’uUs del servei és diversa, hi ha
persones afectades de MM i families que necessiten d’una atencié setmanal del recurs i d’altres que els
utilitzen un cop a I'any o de manera ocasional.

8 Aquesta recomanacio segueix la linia 1 i 2 de recomanacions de Rare 2030 Foresight in Rare Disease Policy
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La majoria de participants perceben que no poden accedir a serveis que consideren necessaris per la
seva malaltia.

Concretament, i amb relacié amb els serveis de salut, un 34% de la mostra afirma que voldria tenir accés
a I'assessorament geneétic, un 23% a la consulta d’especialitats, un 16,8% afirma que voldria més atencié
d’infermeria i un 13% més atencié de medicina familiar i comunitaria o pediatria.

Quant a serveis de rehabilitacid, puja la percepcié que no tenen accés a aquests serveis. Concretament
un 50,4% de la mostra afirma que voldria tenir accés a la consulta de nutricid, un 49% al CDIAP, un 40,9%
a la consulta de logopédia, un 35,9% a serveis de rehabilitacié i un 32,8% a serveis de fisioterapia.

Altrament, quant a serveis de suport social i suport psicologic es manté la percepcio que voldrien tenir
accés a serveis que actualment no tenen. Un 48% de la mostra afirma que voldria tenir accés a grups de
suport, un 46,2% al servei de treball social i un 37,1% a la consulta de psicologia.

D’altra banda, un 60,6% de la mostra manifesta estar entre molt satisfeta o satisfeta dels serveis
especialitzats que reben, un 46% de la mostra manifesta estar molt satisfeta o satisfeta de la coordinacié
entre els professionals. Un 44,5% percep que comparteix la presa de decisions amb els professionals en
el seu tractament, en la seva rehabilitacié o en seu procés de suport. Un 55% de la mostra manifesta que
esta molt satisfeta o satisfeta de I'atencio dels professionals de la salut. Finalment, un 34,5% de la mostra
manifesta estar molt satisfeta o satisfeta de I'atencid dels professionals de I'ambit social.

Recomanacions

e Incrementar investigacions translacionals i socials que tinguin I'objectiu d’aprofundir en les
necessitats dels serveis de salut, de rehabilitacié i de suport social i d’atencié psicologica per
grups de malalties i per edat per tal de revisar criteris d’atencid, de tractament, rehabilitacié
i suport®.

o Reforgar els serveis de coordinacié entre professionals.

e Augmentar la participacié de la persona afectada de malaltia minoritaria i la seva familia en
el seu tractament, rehabilitacié o suport mitjangcant models d’atencié de presa de decisions
compartida.

Consegiiéncies economiques i necessitats de suport economic

Les MM tenen conseqiiencies en I'ambit economic de la familia afectada. De manera general, , un 36%
de la mostra ha hagut de deixar de treballar a causa de la malaltia i un 50,5% ha hagut de demanar reduir
la seva jornada laboral. A més, afirmen tenir despeses economiques relacionades amb el tractament
meédic, necessitats de productes de suport, amb millores d’accessibilitat de I’'habitatge, amb professional
cuidador o espais de respir, entre altres. La majoria manifesten tenir dificultats per pagar aquests serveis.

 Aquesta recomanacio segueix la linia 6 de recomanacions de Rare 2030 Foresight in Rare Disease Policy
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Els resultats de I'estudi indiquen que les dificultats economiques més freqilients tenen a veure amb poder
pagar personal cuidador o de respir (63,9%), dificultats per pagar les millores d’accessibilitat d’habitatge
(48,7%), el suport psicologic (52,1%) i el tractament rehabilitador (45,2%).

Aixi doncs, podem dir que tenir una MM implica una reduccid en els ingressos familiars i alhora tenir
despeses econdmiques afegides vinculades amb el seu tractament i com a conseqiiéncia la necessitat
d’un ajut economic. Un 45% de la mostra rep algun tipus d’ajut economic per fer front a les despeses
economiques que es deriven de la malaltia. Tot i aix0, la majoria del participants manifesten que no estan
satisfets amb el suport economic que reben. La causa que es podria atribuir a la insatisfaccio és que I'ajut
gue es rep no és suficient per compensar les despeses que hi han.

Recomanacions

e Augmentar el suport financer i tecnic per tal d’assegurar serveis de rehabilitacio i de suport a
les persones amb una malaltia minoritaria i a les seves families'®

Necessitats de serveis de les persones afectades de MM en I’ambit escolar i laboral

Pel que fa a necessitats derivades en I'ambit escolar, les families perceben que els serveis i els recursos
més necessaris a l'escola sén: atencidé de psicologia o psicopedagogia, servei de psicomotricitat,
vetllador/a, mestre de suport i conseqiientment haurien d’incrementar-se.

En relacié amb la satisfaccié que tenen dels serveis actuals, un 60,4% de les families estan satisfetes amb
el suport que han tingut dels centres educatius, un 29% de les families estan satisfetes quan a la
coordinacié entre els professionals educatius i els serveis sanitaris (atencié primaria, especialitzada,
CDIAP, etc.), un 46,7% de les families estan satisfetes en la presa de decisions compartida amb els
mestres pel que fa a decisions vinculades a I'escolaritzacié del seu fill/a.

D’altra banda, les persones afectades de MM i que treballen perceben que els serveis i els recursos més
necessaris en I'ambit laboral sén: horari laboral on es permeti fer treball telematic, adaptacions de
I’entorn i adaptacions en la tecnologia.

Pel que fa a la satisfaccié dels serveis que reben en I'ambit laboral, un 31,5% de les persones afectades
de MM i que treballen estan satisfetes amb el suport del servei de salut laboral que rep a la feina.

Recomanacions

e Reforgar els serveis d’atencié de psicologia o psicopedagogia, servei de psicomotricitat,
vetllador/a, mestre de suport a les escoles.

e Revisar politiques laborals que afavoreixen el treball telematic per les persones afectades
d’'una MM.

10 Aquesta recomanacid segueix la linia 3 de recomanacions de Rare 2030 Foresight in Rare Disease Policy
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e Garantir la integracié de les persones que viuen amb una malaltia minoritaria mitjangant
accions centrades en la persona al llarg de la seva vida per tal d’assegurar l'equitat
d’oportunitats, I'accés a I'escola, i a la vida laboral tenint cura d’unes condicions justes i de
protecci6 social i inclusié per a les persones que viuen amb una MM i les seves families!!

11 Aquesta recomanacid segueix la linia 4 de recomanacions de Rare 2030 Foresight in Rare Disease Policy
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Annex 1:

Questionari dirigit a les persones afectades de malaltia
minoritaria

Us volem agrair per endavant la col-laboracié en la investigacié “Analisi de la situacié de les persones
afectades de malalties minoritaries a Catalunya”, liderat per la Plataforma de Malalties Minoritaries.
L’objectiu d’aquest estudi és analitzar els canvis que heu percebut amb relacié a la situacié de les
malalties minoritaries a Catalunya els darrers 10 anys i identificar les vostres necessitats actuals
vinculades al sistema sanitari i a I'ambit social, educatiu i laboral.

Us demanem que respongueu a aquest qliestionari, on trobareu preguntes sobre el procés de diagnostic
de la malaltia, el tractament i pla de cures, les necessitats economiques i la vida quotidiana (escola i
treball).

De conformitat amb la normativa vigent aplicable en matéria de proteccié de dades, us informem que
les dades personals facilitades en el formulari seran tractades per la Plataforma de Malalties
Minoritaries, amb la finalitat de fer la investigacié. La base legal per al tractament de les vostres dades
és el consentiment i sempre seran confidencials.

Responeu a les preguntes amb sinceritat, considerant que en cap cas la vostra identitat estara exposada.

Moltes gracies per avancat

Dades personals

1. Quina relacié teniu amb la persona afectada?

e Soc la persona afectada e Avia
e Mare e Avi

e Pare o Altres
e Parella

Si ho sabeu, indiqueu quin és el nom de la malaltia minoritaria diagnosticada?
3. Quin ésI'any de naixement de la persona afectada?
Quin és el sexe de la persona afectada?
e Femeni
e Masculi
e No binari
5. Quins sén els estudis de la persona afectada?
e Primaria e Universitat
e Secundaria o Altres
e Batxillerat/Grau superior
6. Sila persona afectada és un infant, va a una escola...
e Escola ordinaria
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e Escola especial

Si no sou la persona afectada, responeu les preguntes segiients

7. Quina és la vostra edat? Contesteu amb un nimero:

8. Sexe:
e Femeni
e Masculi
e No binari

9. Indiqueu el codi postal:
10. Quins sén els vostres estudis?

e Primaria e Altres
e Secundaria e Escola combinada
e Batxillerat/Grau superior e No aplicable

e Universitat

Aquestes preguntes s’adrecen a la persona afectada, pero també pot respondre-les una persona de
la familia

Sobre la malaltia i el procés de diagnostic

11. Us han diagnosticat formalment o només hi ha la sospita que teniu una malaltia minoritaria?
e Diagnostic formal
e Sospita
e No
12. En el cas que tingueu un diagnostic, quin any es va fer?
13. Quan de temps va durar el procés de diagnostic, des del primer simptoma fins al diagnostic sencer?
Indiqueu la resposta en mesos o anys. (posar casella en anys o mesos)
14. Quina edat tenieu quan es va fer el diagnostic?
15. Davant del primer simptoma, on us vau dirigir?

e Centre d’atencio primaria e Servei de consulta especialitzada
e Servei d’'urgéncies o Altres
16. Davant del primer simptoma a quin professional us vau dirigir?
e Medicina d’atencié primaria e Medicina especialitzada
e Medicina del sistema sanitari privat o Altres

e Medicina del Servei d’urgéncies
17. Quin professional de la salut va iniciar el procés de diagnostic?
e Medicina de I'atencié primaria
e Maedicina del sistema sanitari privat
e Medicina del Servei d’urgéncies
e Medicina especialitzada
o Altres
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18. Amb quants professionals vau tenir contacte abans d’establir el diagnostic?

En la taula seglient hi ha diferents aspectes que haureu de valorar. Indiqueu el vostre nivell de

satisfaccié per a cada una de les preguntes.

Quin és el grau de satisfaccido amb: Molt Poc Neutre Satisfet/a Molt No
insatisfet/a satisfet/a satisfet/a aplicable
19. Suport dels i les professionals de la salut 1 2 3 4 5 0
durant el procés de diagnostic
20. Informacié rebuda sobre el seu vostre 1 2 3 4 5 0

estat de saluti possibilitats de tractament

Tractament, pla de cures, rehabilitacio, seguiment de la malaltia

Quins d’aquests serveis utilitzeu i amb quina freqliéncia? Assenyaleu la resposta que s’ajusti més a la
seva situacio

Serveis ‘ Fregiiéncia
21. Assessorament Diariament | 1-3 cops | 1-3 1 cop lcopa No en No
genétic setmana | cops cada I'any o tinc aplicable
al sis de accés, i
mes mesos | manera en
molt voldria
ocasional tenir
22. CDIAP Diariament | 1-3 cops | 1-3 1 cop lcopa No en No
setmana | cops cada I'any tinc aplicable
al sis accés,
mes mesos pero en
voldria
tenir
23. Serveis Diariament | 1-3 cops | 1-3 1 cop lcopa De No en No
especialitzats setmana | cops cada I'any manera tinc aplicable
al sis molt accés,
mes mesos ocasional | peroen
voldria
tenir
24, Fisioterapia Diariament | 1-3cops | 1-3 1 cop lcopa De No en No
setmana | cops cada I'any manera tinc aplicable
al sis molt accés,
mes mesos ocasional | peroen
voldria
tenir
25. Infermeria Diariament | 1-3 cops | 1-3 1 cop lcopa De No en No
setmana | cops cada I'any manera tinc aplicable
al sis molt accés,
mes mesos ocasional | peroen
voldria
tenir
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26. Grups de suport | Diariament | 1-3 cops | 1-3 1 cop lcopa De No en No
setmana | cops cada I'any manera tinc aplicable
al sis molt accés,
mes mesos ocasional | peroen
voldria
tenir
27. Medicina Diariament | 1-3 cops | 1-3 1 cop lcopa De No en No
familiar i setmana | cops cada I'any manera tinc aplicable
comunitaria al sis molt accés,
mes mesos ocasional | peroen
voldria
tenir
28. Nutricid Diariament | 1-3 cops | 1-3 1 cop lcopa De No en No
setmana | cops cada I'any manera tinc aplicable
al sis molt accés,
mes mesos ocasional | peroen
voldria
tenir
29. Pediatria Diariament | 1-3 cops | 1-3 1 cop lcopa De No en No
setmana | cops cada I'any manera tinc aplicable
al sis molt accés,
mes mesos ocasional | peroen
voldria
tenir
30. Psicologia Diariament | 1-3 cops | 1-3 1 cop lcopa De No en No
setmana | cops cada I'any manera tinc aplicable
al sis molt accés,
mes mesos ocasional | peroen
voldria
tenir
31. Rehabilitacid Diariament | 1-3 cops | 1-3 1 cop lcopa De No en No
setmana | cops cada I'any manera tinc aplicable
al sis molt accés,
mes mesos ocasional | peroen
voldria
tenir
32. Treball social Diariament | 1-3 cops | 1-3 1 cop lcopa De No en No
setmana | cops cada I'any manera tinc aplicable
al sis molt accés,
mes mesos ocasional | peroen
voldria
tenir
33. Altres: indiqueu Diariament | 1-3 cops | 1-3 1 cop lcopa De No en No
el servei setmana | cops cada I'any manera tinc aplicable
al sis molt accés,
mes mesos ocasional | peroen
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voldria
tenir

Quin és el grau de satisfaccié amb?

Molt Poc Neutre Satisfet/a | Molt No
insatisfet/a satisfet/a satisfet/a | aplicable
34. Atencio especialitzada 1 2 3 4 5 0
35. Coordinacié que tenen els professionals de | 1 2 3 4 5 0
salut entre ells per abordar la vostra
malaltia
36. Presa de decisions de manera compartida 1 2 3 4 5 0

entre I'equip de professionals
multidisciplinari i la persona afectada

37. Suport que rebeu, en general, dels 1 2 3 4 5 0
professionals de la salut

38. Suport que rebeu dels treballadors socials 1 2 3 4 5 0

Necessitats economiques
39. Rebeu un tipus d’ajut economic a causa de la malaltia?
o Si
e No
40. Algun membre de la familia ha hagut de deixar de treballar per cuidar-vos?
o Si
e No
En relacié amb la vostra malaltia necessiteu:

No m’ho M’ho puc \[¢)

puc pagar  pagar aplicable
41. Pagar tractaments farmacologics. 1 2 0
42. Pagar productes de suport (mobilitat, 1 2 0
alimentacié, vestit i calcat, etc.).
43. Pagar adaptacions per millorar I'accessibilitat | 1 2 0
de I'habitatge (adaptacions bany, cuina, etc.).
44. Pagar tecnologia que facilita la comunicacio, 1 2 0
accés a l'ordinador.
45. Pagar bolquers o similars. 1 2 0
46. Pagar una persona cuidadora o pagar espais 1 2 0
de respir.
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47. Pagar professionals per a algun tractament 1 2 0
rehabilitador.

48. Pagar professionals per a suport psicologic. 1 2 0

Altres: indiqueu la resposta. 1 2 0

Quin és el vostre grau de satisfacciéo amb:

Molt Poc Neutre Satisfet/a Molt No

insatisfet/a satisfet/a satisfet/a aplicable

49. Les prestacions economiques publiques 1 2 3 4 5 0
gue rebeu a causa de la malaltia.

Vida quotidiana, escola, treball

Preguntes sobre I'escola

Aquestes preguntes s’adrecen al pare o la mare de I'infant afectat, pero també pot respondre-les una persona
de la familia

Quin és el grau de satisfaccié amb:

Molts Poc Neutre Satisfet/a Molt No
insatisfet/a satisfet/a satisfet/a | aplicable
50. Suport que rep I'infant afectat dels mestres | 1 2 3 4 5 0
51. Coordinacié entre els professionals de la 1 2 3 4 5 0

salut i els mestres per abordar la malaltia

52. Presa de decisions compartides entre 1 2 3 4 5 0
I’equip de mestres i I'infant afectat i/o la
familia
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Per tal que I'infant afectat pugui assistir a I’escola necessiteu:

Gens de Poca

necessitat  necessitat

Neutre

Forga Molta No
necessitat | necessitat | aplicable

53. Atencié d’infermeria 1 2 3 4 5 0
54. Atenci6 de vetllador/a 1 2 3 4 5 0
55. Mestre/a de suport 1 2 3 4 5 0
56. Especialista en psicomotricitat 1 2 3 4 5 0
57. Logopéedia 1 2 3 4 5 0
58. Psicoleg/0loga o psicopedagog/a 1 2 3 4 5 0
59. Adaptacions de I’entorn (WC, aula, entrada, 1 2 3 4 5 0
porta...)
60. Adaptacions de la tecnologia 1 2 3 4 5 0
Altres: indiqueu resposta. 1 2 3 4 5 0

Quant de suport necessiteu sobre els aspectes seglients?

Gens Poc Neutre Bastant Molt No
suport suport suport suport aplicable
61. Explicar la malaltia a I'infant 0 a I’escola. 1 2 3 4 5 0
62. Explicar la malaltia de I'infant afectat als seus | 1 2 3 4 5 0
amics i amigues de I'escola.
63. Explicar la malaltia de I'infant afectat als 1 2 3 4 5 0
familiars o als amics i a les amigues.

Preguntes sobre I’ambit laboral

Si sou la persona afectada, responeu les preguntes segiient. També pot respondre-les una persona

de la familia

Quin és el grau de satisfaccié amb:

Molt Poc Satisfet/a | Molt No
insatisfet/a satisfet/a satisfet/a aplicable
64. Suport dels professionals de salut laboral 1 2 3 4 5 0
65. Suport que rebeu dels companys 1 2 3 4 5 0

Per tal que pugueu treballar necessiteu:

Gens de Poca

necessitat necessitat

Forga Molta No
necessitat | necessitat | aplicable
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66. Atencio d’infermeria 1 2 3 4 5 0

67. Adaptacions de I'entorn (WC, despatx, 1 2 3 4 5 0
entrada, porta...)

68. Adaptacions de la tecnologia 1 2 3 4 5 0

69. Flexibilitat per fer treball telematic 1 2 3 4 5 0

Altres: indiqueu la resposta. 1 2 3 4 5 0

Quant de suport necessiteu sobre els aspectes seglients?

Gens suport Poc Neutre Bastant Molt No

suport suport suport aplicable

70. Explicar la malaltia als responsables del teu
ambit laboral.

71. Explicar la malaltia als professionals de Salut
Laboral.

72. Explicar la malaltia als companys de feina,
familiars i amics.

Moltes gracies per la vostra participacid.
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Annex 2:

Taules complementaries dels resultats

2.1. Taules complementaries al procés de diagnostic

Taula 1: Agrupacio de participants segons European reference Networks(ERN)

European reference Networks(ERN) %

BOND 13 4,47%
CRANIO 6 2,06%
EpiCARE 2 0,69%
ERKNet 17 5,84%
ERN EYE 20 6,87%
ERN LUNG 24 8,25%
ERN-RND 30 10,31%
ERN-Skin 94 32,30%
EURO-NMD 24 8,25%
EuroBloodNet 1 0,34%
GUARD-HEART 4 1,37%
ITHACA 30 10,31%
MetabERN 15 5,15%
RARE-LIVER 1 0,34%
ReCONNET 4 1,37%
RITA 4 1,37%
VASCERN 1 0,34%
Missing 1 0,34%

TOTAL 291 100,00%



Taula 2: Temps de diagnostic

S— Diagnostic Diagr\bstic
abans 2010 despres 2010
n=115 n=154
Diagnostic prenatal 1(0.87%) 0 (0.00%)
Diagnostic neonatal 16 (13.9%) 6 (3.90%)
De 1 a 3 mesos 15 (13.0%) 13 (8.44%)
>3 i<=12 mesos 32 (27.83%) 34 (29.57%)
>1i<=2 anys 15 (13.0%) 23 (14.9%)
>2 i<=5 anys 14 (12.2%) 28 (18.2%)
>5i<=10anys 9 (7.83%) 18 (11.7%)
>10i <=20 anys 8 (6.96%) 11 (7.14%)
>20i<=30 anys 3(2.61%) 12 (7.79%)
>30 anys 2 (1.74%) 9 (5.84%)

Taula 3: Suport rebut pels professionals durant el procés de diagnostic

Diagnostic Diagnostic després
TOTAL
abans 2010 2010

Suport rebut dels

. n=130 n=159 n=289
professionals
Molt satisfet/a 24 (18.5%) 30 (18.9%) 54 (18.7%) 0.290
Satisfet/a 43 (33.1%) 42 (26.4%) 85 (29.4%)
Neutre 22 (16.9%) 27 (17.0%) 49 (17.0%)
Poc satisfet/a 21 (16.2%) 25 (15.7%) 46 (15.9%)
Molt insatisfet/a 20 (15.4%) 35 (22.0%) 55 (19.0%)

n (%) n (%) n (%)
[1C95%] [1IC95%] [1C95%]

Molt satisfet/a 67 (51.5%) 72 (45.3%) 139 (48.1%) 0347
o Satisfet/a [42.6; 60.4] [37.4;53.4] [42.2; 54.0] '
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Taula 4: Informacié rebuda pels professionals durant el procés de diagnostic

Diagnostic abans Diagnostic
! TOTAL
2010 despres 2010

Informacié rebuda n=73 n=79 n=152
Molt satisfet/a 11 (15.1%) 20 (25.3%) 31 (20.4%) 0.182
Satisfet/a 21 (28.8%) 18 (22.8%) 39 (25.7%)
Neutre 15 (20.5%) 18 (22.8%) 33(21.7%)
Poc satisfet/a 13 (17.8%) 16 (20.3%) 29 (19.1%)
Molt insatisfet/a 13 (17.8%) 7 (8.86%) 20 (13.2%)
[1C95%] [1C95%)] [1C95%)]
Molt satisfet/a 32 (43.8%) 38 (48.1%) 70 (46.1%) 0.716
o Satisfet/a [32.2; 55.9] [36.7; 59.6] [37.9; 54.3]

2.2. Taules complementaries al tractament, rehabilitacio i serveis de suport

Taula 5: Satisfaccio dels serveis especialitzats

Diagnostic Diagnostic despres TOTAL
abans 2010 2010

Satisfaccio serveis n=123 n=154 n=277
especialitzats
Molt satisfet/a 34 (27.64%) 45 (29.22%) 79 0.650
(28.52%)
Satisfet/a 42 (34.15%) 47 (30.52%) 89 (32.13%)
Neutre 24 (19.51%) 20 (13.00%) 44 (15.88%)
Poc satisfet/a 10 (8.13%) 21 (13.64%) 31 (11.19%)
Molt insatisfet/a 13 (10.57%) 21 (13.64%) 34 (12.27%)
n (%) n (%) n (%)
[1C95%)] [1C95%)] [1C95%)]
Molt satisfet/a 76 (61.8%) 92 (59.7%) 168 (60.6%) 0.824
o Satisfet/a [52.6; 70.4] [51.5; 67.6] [54.6; 66.4]
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Taula 6: Satisfaccié de la coordinacio dels professionals

Diagnostic Diagnostic TOTAL
abans 2010 despres 2010

Satisfaccio en la coordinacié N=108 N=147 N=255
Molt satisfet/a 17 (15.74%) 32 (21.77%) 49 (19.22%) 0.909
Satisfet/a 34 (31.48%) 35 (23.81%) 69 (27.06%)
Neutre 14 (12.96%) 15 (10.20%) 29 (11.37%)
Poc satisfet/a 22 (20.37%) 31 (21.09%) 53 (20.78%)
Molt insatisfet/a 21 (19.44%) 34 (23.13%) 55 (21.57%)
[1C95%] [1C95%] [1C95%]
Molt satisfet/a 51 (47.2%) 67 (45.6%) 118 (46.3%) 0.894
o Satisfet/a [37.5;57.1] [37.4; 54.0] [40; 52.6]

Taula 7: Satisfaccio de la presa de decisions compartida

Satisfaccio en la presa de N=109 N=145 N=254
decisions compartida
Molt satisfet/a 23 (21.1%) 28 (19.3%) 51 (20.1%) 0.942
Satisfet/a 22 (20.2%) 40 (27.6%) 62 (24.4%)
Neutre 25 (22.9%) 20 (13.8%) 45 (17.7%)
Poc satisfet/a 18 (16.50%) 30 (20.7%) 48 (18.9%)
Molt insatisfet/a 21 (19.3%) 27 (18.6%) 48 (18.9%)

n (%) n (%) n (%)

[1C95%] [1C95%] [1C95%]
Molt satisfet/a 45 (41.3%) 68 (46.9%) 113 (44.5%) 0.445
o Satisfet/a [31.9;51.1] [38.6; [38.3; 50.8]
55.4]
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Taula 8: Satisfaccié percebuda amb els professionals de la salut

Diagnostic Diagnostic TOTAL
abans 2010 despres 2010

N=117 N=147 N=264
Satisfaccio amb els 0.755
professionals de la salut
Molt satisfet/a 18(15.4%) 31 (21.1%) 49 (18.6%)
Satisfet/a 51 (43.6%) 45 (30.6%) 96 (36.4%)
Neutre 17 (14.5%) 29 (19.7%) 46 (17.4%)
Poc satisfet/a 21 (17.9%) 26 (17.7%) 47 (17.8%)
Molt insatisfet/a 10 (8.55%) 16 (10.9%) 26 (9.85%)

n (%) n (%) n (%)

[1C95%] [1C95%] [1C95%)]
Molt satisfet/a 69 (59.0%) 76 (51.7%) 145 (54.9%) 0.291
o Satisfet/a [49.5; 68.0] [43.3; 60.0] [48.7; 61-0]

Taula 9: Satisfaccio percebuda amb els professionals socials
Diagnostic Diagnostic
ELEL P L] despres 2010

Satisfaccié amb els

professionals socials
Molt satisfet/a 8(12.7%) 5(6.33%) 13 (9.15%) 0.253
Satisfet/a 14 (22.2%) 22 (27.8%) 36 (25.4%)
Neutre 20 (31.7%) 19 (24.1%) 39 (27.5%)
Poc satisfet/a 15 (23.8%) 17 (21.5%) 32 (22.5%)
Molt insatisfet/a 6 (9.52%) 16 (20.3%) 22 (15.5%)
n (%) n (%) n (%)

[1C95%] [1C95%] [1C95%]
Molt satisfet/a 22 (34.9%) 27 (34.2%) 49 (34.5%) 1
o Satisfet/a [23.3; 48.0] [23.9; 45.7] [26.7; 42.9]
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Taula 10: Satisfaccié amb les prestacions economiques publiques

Satisfaccié amb les
prestacions economiques

Molt satisfet/a
Satisfet/a
Neutre

Poc satisfet/a

Molt insatisfet/a

Molt satisfet/a

o Satisfet/a

Diagnostic

abans 2010

N=108

3(2.78%)
12 (11.1%)
23 (21.3%)
24 (22.2%)

46 (42.6%)

n (%)
[1C95%]

15 (13.9%)
[8; 21.9]

Femeni
n (%)

Diagnostic
despres 2010

N=129

3(2.33%)
13 (10.1%)
18 (14.0%)
31 (24.0%)
64 (49.6%)

n (%)
[1C95%]

16 (12.4%)
[7.3; 19.4]

Masculi
n (%)

N=237

6 (2.53%)
25 (10.5%)
41 (17.3%)

55 (23.2%)

110 (46.4%)

n (%)
[1C95%]

31(13.1%)
[9.1;18]

TOTAL
n (%)

0.207

0.885

Molt satisfet/a

o Satisfet/a

[1C95%]

14(9,7%)
[5.4; 15.8]

[1C95%]

17(18,7%)
[11.3; 28.2]

[1C95%]

31(13,2%)
[9.1;18.2]

0.075
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2.3.Taules complementaries a I’escola i ambit laboral

Taula 11: Satisfaccié amb el suport que rep I'infant de I’'escola

Diagnostic Diagnostic TOTAL
abans 2010 despres 2010

n=41 n=60 n=101
Satisfaccié amb el suport de
0,009
I'escola
Molt satisfet/a 6 (14.6%) 25 (41.7%) 31 (30.7%)
Satisfet/a 15 (36.6%) 15 (25.0%) 30 (29.7%)
Neutre 6 (14.6%) 10 (16.7%) 16 (15.8%)
Poc satisfet/a 10 (24.4%) 6 (10.0%) 16 (15.8%)
Molt insatisfet/a 4 (9.76%) 4 (6.67%) 8 (7.92%)
n (%) n (%) n (%)
[1C95%] [1C95%] [1C95%]
Molt satisfet/a o Satisfet/a 21 (51,2%) 40 (66,7%) 61 (60,4%) 0,176

[35,1;67,1] [53,3; 78,3] [50,2; 70]

Taula 12: Satisfaccié amb la coordinacid entre els professionals de la salut i I'escola

Diagnostic Diagnostic TOTAL
abans 2010 despres 2010
n=35 n=92

n=57
Satisfaccio coordinacio 0.065
escola-salut
Molt satisfet/a 1 (2.86%) 10 (17.5%) 11 (12.0%)
Satisfet/a 4 (11.4%) 12 (21.1%) 16 (17.4%)
Neutre 13 (37.1%) 16 (28.1%) 29 (31.5%)
Poc satisfet/a 12 (34.3%) 8 (14.0%) 20 (21.7%)
Molt insatisfet/a 5(14.3%) 11 (19.3%) 16 (17.4%)
n (%) n (%) n (%)

[1C95%] [1C95%] [1C95%]
Molt satisfet/a o Satisfet/a 5 (14,3%) 22 (38,6%) 27 (29,3%) 0,024

[4,830,3] [26;52,4] [20,3;39,8]
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Taula 13: Satisfaccié amb la presa de decisions compartides entre I'equip de mestres i la familia

Diagnostic Diagnostic TOTAL
abans 2010 despres 2010
=34 N=56 =90
Presa decisions 0.013
compartides
Molt satisfet/a 2 (5,88%) 15 (26.8%) 17 (18.9%)
Satisfet/a 8(23.5%) 17 (30.4%) 25 (27.8%)
Neutre 13 (38.2%) 14 (25.0%) 27 (30.0%)
Poc satisfet/a 9 (26.5%) 3 (5.36%) 12 (13.3%)
Molt insatisfet/a 2 (5.88%) 7 (12.5%) 9 (10.0%)
n (%) n (%) n (%)
[1C95%] [1C95%)] [1€C95%)]
Molt satisfet/a 10 (29,4%) 32 (57,1%) 42 (46,7%) 0,019
) [15,1;47,5] [43,2;70;3] [36,1;57,5]

o Satisfet/a

Taula 14: Necessitats d’atencio d’infermeria a I’escola

Diagnostic Diagnostic TOTAL
abans 2010 | després 2010

N=21 N=45 N=66
Necessitat atencio infermeria 0,156
Molta necessitat 1(4,76%) 8(17,8%) 9 (13,6%)
Bastanta necessitat 4 (19,0%) 8(17,8%) 12 (18,2%)
Neutre 2 (9,52%) 9 (20,0%) 11 (16,7%)
Poca necessitat 8 (38,1%) 10 (22,2%) 18 (27,3%)
Gens necessitat 6 (28,6%) 10 (22,2%) 16 (24,2%)
[1C95%] [1C95%] [1C95%]
Molta necessitat o bastanta 5 (23,8%) 16(35,6%) 21 (31,8%) 0,503
necessitat [8,2;47,2] [21,9;51;51,2] [20,9;44,4]
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Taula 15: Necessitats d’atencio vetllador/a

Diagnostic Diagnostic
abans 2010  despres 2010
N=19 N=42 N=61
Necessitat atencio vetllador/a 0,662
Molta necessitat 8 (42,1%) 14 (33,3%) 22 (36,1%)
Bastanta necessitat 4 (21,1%) 13 (31%) 17 (27,9%)
Neutre 3 (15,8%) 4(9,52%) 7 (11,5%)
Poca necessitat 2 (10,5%) 6 (14,3%) 8 (13,1%)
Gens necessitat 2 (10,5%) 5(11,9%) 7 (11,5%)
[1C95%)] [1C95%] [1C95%]

Molta necessitat o bastanta 12 (63,2%) 27 (64,3%) 39 (63,9%) 1
necessitat [38,4;87,3] [48;78,4] [50,6;75,8]

Taula 16: Necessitats d’adaptacions a I'entorn

Diagnostic Diagnostic TOTAL
abans 2010 | desprées 2010
=19 =43 N=62

n (%)

Necessitat adaptacions entorn 0,089
Molta necessitat 10 (52,6%) 14 (32,6%) 24 (38,7%)
Bastanta necessitat 4 (21,1%) 8 (18,6%) 12 (19,4%)
Neutre 2 (10,5%) 4(9,3%) 6 (9,68%)
Poca necessitat 1(5,26%) 11 (25,6%) 12 (19,4%)
Gens necessitat 2 (10,5%) 6 (14%) 8(12,9%)

n (%)

Molta necessitat o bastanta
necessitat

[1C95%]

14 (73,7%)
[48,8;90,9]

[1C95%]

22 (51,2%)
[35,5; 66,7]

36 (58,1%)
[44,8;70,5)

n (%)
[1C95%]
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Taula 17: Necessitats d’adaptacions de la tecnologia

Diagnostic Diagnostic TOTAL
abans 2010 | després 2010
N

N=22 =41 N=63
Necessitat adaptacions 0,906
tecnologia
Molta necessitat 6 (27,3%) 13 (31,7%) 19 (30,2%)
Bastanta necessitat 27,3% 8(19,5%) 14 (22,2%)
Neutre 13,60% 8 (19,5%) 11 (17,5%)
Poca necessitat 22,70% 8 (19,5%) 13 (20,6%)
Gens necessitat 9,09% 4 (9,76%) 6 (9,52%)

n (%) n (%) n (%)

[1C95%] [1C95%] [1C95%]

Molta necessitat o bastanta 12 (54,5%) 21 (51,2%) 33 (52,4%) 1
necessitat [32,2;75,6] [35,1;67,1] [39,4;65,1]

Taula 18: Necessitats especialista en psicomotricitat

Diagnostic Diagnostic TOTAL
abans 2010 | despres 2010
=21 =38 =59

Necessitat especialista 0,280
psicomotricitat

Molta necessitat 6 (28,6%) 16 (42,1%) 22 (37,3%)

Bastanta necessitat 6 (28,6%) 10 (26,3%) 16 (27,1%)

Neutre 4 (19%) 7 (18,4%) 11 (18,6%)

Poca necessitat 4 (19%) 2 (5,26%) 6 (10,2%)

Gens necessitat 1(4,76%) 3 (7,89%) 4 (6,78%)

n (%) n (%) n (%)
[1C95%] [1C95%] [1C95%]

Molta necessitat o bastanta 12 (57,1%) 26 (68,4%) 38 (64,4%) 0,560
necessitat [34;78,2] [51,3;82,5] [50,9;76,4]
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Taula 19: Necessitats logopédia

Diagnostic Diagnostic TOTAL
abans 2010 | despres 2010
=16 =38 =54

Necessitat en logopédia
Molta necessitat
Bastanta necessitat
Neutre

Poca necessitat

Gens necessitat

Molta necessitat o bastanta
necessitat

5 (31,2%)
4 (25%)
3 (18,8%)
1(6,25%)
3(18,8%)

n (%)
[1C95%]
9 (56,2%)

[29,9;80,2]

Taula 20: Necessitats mestre de suport

Diagnostic Diagnostic TOTAL
abans 2010 | despres 2010
=39 =58

Necessitat mestre de suport
Molta necessitat

Bastanta necessitat

Neutre

Poca necessitat

Gens necessitat

Molta necessitat o bastanta
necessitat

N=19

5 (26,3%)
4(21,1%)
4 (21,1%)
3 (15,8%)
3 (15,8%)

n (%)
[1C95%]
9 (47,4%)

[24,4;71,1]

0,876
12 (31,6%) 17 (31,5%)
10 (26,3%) 14 (25,9%)
6 (15,8%) 9 (16,7%)
6 (15,8%) 7 (13%)
4 (10,5%) 7 (13%)
[1C95%] [1C95%]
22 (57,9%) 31 (57,4%) 1
[43,2;73,7] [43,2;70,8]

0,177
13 (33,3%) 18 (31%)

15 (38,5%) 19 (32,8%)

4 (10,3%) 8 (13,8%)

4 (10,3%) 7 (12,1%)

3(7,69%) 6 (10,3%)

n (%) n (%)
[1C95%)] [1C95%] m
28 (71,8%) 37 (63,8%) 0,127
[55,1;85] [50,1;76)
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Taula 21: Necessitats de psicoleg/6loga o psicopedagog/a

Diagnostic Diagnostic TOTAL
abans 2010 | després 2010
N

N=24 =47 N=71
Necessitat psicologia o 0,195
psicopedagogia
Molta necessitat 7 (29,2%) 14 (29,8%) 21 (29,6%)
Bastanta necessitat 5(20,8%) 21 (44,7%) 26 (36,6%)
Neutre 7 (29,2%) 7 (14,9%) 14 (19,7%)

Poca necessitat 2 (8,33%) 3 (6,38%) 5(7,04%)

Gens necessitat 3(12,5%) 2 (4,26%) 5(7,04%)

n (%) n (%) n (%)
[1C95%] [1C95%] [1C95%]

Molta necessitat o bastanta 12 (50%) 35 (74,5%)
necessitat [29,1;70,9] [59,7;86,1]

47 (66,2%) 0,072
[54;77]

Taula 22: Satisfaccié amb el suport que rep la persona afectada de MM en I'ambit laboral

Diagnostic Diagnostic
abans 2010  despres 2010
N=60 =51
Satisfaccio servei salut 0.012
laboral
Molt satisfet/a 8 (13.3%) 2 (3.92%) 10 (9,01%)
Satisfet/a 15 (25.0%) 10 (19.6%) 25
(22,52%)
Neutre 15 (25.0%) 8 (15.7%) 23
(20,72%)
Poc satisfet/a 9 (15.0%) 11 (21.6%) 20 (18,02%)
Molt insatisfet/a 13 (21.7%) 20 (39.2%) 33 (29,73%)
n (%) n (%) n (%)
[1C95%] [1C95%] [1C95%)]
Molt satisfet o satisfet 23 (38,3%) 12 (23,5%) 35(31,5%9 0,142
[26,1;51,8] [12,8;37,5] [23;41]

Taula 23: Necessitats d’atencié d’infermeria

73



Diagnostic Diagnostic TOTAL
abans 2010 despres
2010
N=33 N=38 N=71
Necessitat atencid infermeria 0.406
Molta necessitat 2 (6,06%) 6 (15,8%) 8 (11,3%)
Bastanta necessitat 4(12,1%) 6 (15,8%) 10 (14,1%)
Neutre 10 (30,3%) 6 (15,8%) 16 (22,5%)
Poca necessitat 9(27,3%) 14 (36,8%) 23 (32,4%)
Gens necessitat 8 (24,2%) 6 (15,8%) 14 (19,7%)
n (%) n (%) n (%)
[1C95%] [1€C95%)] [1C95%)]
Molta necessitat i bastanta 6 (18,2%) 12 [31,6%) 18 (25,4%) 0.307
necessitat [7; 35,5] [17,5;48,7] [15,8;37,1]

Taula 24: Necessitats d’adaptacio de I'entorn

Diagnostic Diagnostic
abans 2010  despres 2010
=31 =34 N=65
Necessitat adaptacions entorn 0.646
Molta necessitat 8 (25,8%) 11 (32,4%) 19 (29,2%)
Bastanta necessitat 9 (29%) 9 (26,5%) 18 (27,7%)
Neutre 3 (9,68%) 4 (11,8%) 7 (10,8%)
Poca necessitat 7 (22,6%) 5(14,7%) 12 (18,5%)
Gens necessitat 4(12,9%) 5(14,7%) 9 (13,8%)
n (%) n (%) n (%)
[1C95%] [1C95%] [1C95%]
Molta necessitat i bastanta 17 (54,8%) 20 (58,8%) 37 (56,95) 0,942
necessitat [36;72,7] [40,7,75,4] [44;69,2]




Taula 25: Necessitats d’adaptacié de la tecnologia

Diagnostic Diagnostic TOTAL
abans 2010  despres 2010
N=30 N=34 N=64
Necessitat adaptacions 0.901
tecnologia
Molta necessitat 8 (26,7%) 7 (20,6%) 15 (23,4%)
Bastanta necessitat 6 (20%) 9 (26,5%) 15 (23,4%)
Neutre 6 (20%) 7 (20,6%) 13 (20,3%)
Poca necessitat 6 (20%) 7 (20,6%) 13 (20,3%)
Gens necessitat 4 (13,3%) 4 (11,8%) 8 (12,5%)
n (%) n (%) n (%)
[1C95%] [1C95%)] [1€C95%)]
Molta necessitat i bastanta 14 (46,7%) 16 (47,1%) 30 (46,9%) 1.000
necessitat [28,3;65,7] [29,8;64,9] [34,3;59,8]

Taula 26: Necessitats de flexibilitat per fer treball telematic

Diagnostic Diagnostic TOTAL
abans 2010  despres 2010
=36 =35 N=71

Necessitat de flexibilitat treball 0.899
telematic
Molta necessitat 20 (55,6%) 19 (54,3%) 39 (54,9%)
Bastanta necessitat 5(13,9%) 8(22,9%) 13 (18,3%)
Neutre 7 (19,4%) 4 (11,4%) 11 (15,5%)
Poca necessitat 2 (5,56%) 2 (5,71%) 4 (5,63%)

2 (5,56%) 2 (5,71%) 4 (5,63%)

Molta necessitat i bastanta
necessitat

Gens necessitat

[1C95%]
25 (69,4%)

[51,9;83,7]

[1C95%]
27 (77,1%)
[59,9;89,6]

[1C95%)
52 (73,2%)
[61,4;83,1]

0,642
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