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1.RESUMEN
Resumen

Las enfermedades raras (en adelante, ER) o poco frecuentes son aquellas que
afectan a menos de 5 personas de cada 10.000 habitantes. Muchas de estas
enfermedades cursan con alteraciones a nivel de miembro inferior que afectan a

la calidad de vida de los pacientes que las padecen.

El objetivo principal de este proyecto de investigacion es valorar la situacion
respecto al item bienestar fisico, del cuestionario KIDSCREEN-27, en la
valoracion de la calidad de vida relacionada con la salud podoldgica de pacientes

de 8 a 16 anos afectados por una ER.

Se realizara un estudio observacional y analitico a nivel estatal en nifios en edad
pediatrica que padezcan una de las siguiente ER; Sindrome de Bloom, Sindrome
de Ehlers Danlos, Sindrome del Maullido del Gato, Sindrome de Rubinstein-

Taybi y sindrome de Smith Lemli Opitz, tipo I.

Para llevar a cabo el estudio se realizaran dos cuestionarios, uno donde se refleje
informacion personal del paciente y otro especifico para medir la calidad de vida
en relacion con la salud, el KIDSCREEN-27.

Abstract

Rare diseases (hereafter referred to as RD) are those that affect less than 5
people per 10,000 population. Many of these diseases have alterations at the

lower limb level that affect the quality of life of patients suffering from them.

The main objective of this research project is to assess the situation with respect
to the item physical well-being, from the KIDSCREEN-27 questionnaire, in the
evaluation of the quality of life related to podiatric health of patients from 8 to 16

years old affected by a RA.

An observational and analytical study will be conducted at the state level in
pediatric age children suffering from one of the following RE; Bloom Syndrome,
Ehlers Danlos Syndrome, Cat Meow Syndrome, Rubinstein-Taybi Syndrome and

Smith Lemli Opitz Syndrome, type I.



To carry out the study, two questionnaires will be conducted, one reflecting
personal information of the patient and another specific one to measure the
quality of life in relation to health, the KIDSCREEN-27



2. ANTECEDENTES Y ESTADO ACTUAL DEL TEMA:

Las enfermedades raras (ER) o poco frecuentes se definen como aquellas que

afectan a menos de 5 personas de cada 10.000 habitantes.

Segun la OMS, existen cerca de 7.000 enfermedades raras que afectan al 7%
de la poblacion mundial. En Espafia, se estima que existen mas de 3 millones de
personas que padecen una ER. Por lo tanto, si estas enfermedades son

consideradas en su conjunto, implican a una poblacion numerosa y sus familias.

La mayoria de estas enfermedades son genéticas, y muchas de ellas de origen
congeénito, lo que quiere decir que se padecen desde el momento del nacimiento,
y que en muchos casos vienen acompanadas de diferentes grados de diversidad

funcional.

Este conjunto de enfermedades difiere por su gran diversidad en cuanto a
etiologia (origen), sintomas, complejidad de tratamiento, asi como por su
gravedad. Sin embargo, poseen determinadas caracteristicas comunes como
que un elevado porcentaje son de origen genético, su alto indice de morbilidad y
mortalidad, su elevado grado de diversidad funcional y dependencia que
generan, su cronicidad, asi como la complejidad etiolégica y diagndstica; lo que
determina que las personas afectadas son un colectivo con unas necesidades
sanitarias y sociales, especiales. Por ello, persisten problemas de asistencia
médica que muchas veces se acompafian y derivan en otros de caracter
psicosocial; problemas como por ejemplo el retraso 0 ausencia de diagndstico y
el paso por diferentes servicios médicos en busca de soluciones y tratamientos.
Ademas de los evidentes problemas que estas enfermedades acarrean a nivel
de salud fisica, también estan ligadas a otros procesos como los psicologicos y
sociales, que influyen en mayor o menor medida en el bienestar de estas

personas(1).



En una investigaciéon llevada a cabo por el IMSERSO en 2001 en el que se
trabajé directamente sobre las opiniones, percepciones y expectativas de
personas relacionadas de alguna manera con las ER(2), ya se concretaban las
dificultades de acceso a los especialistas y a los productos sanitarios, asi como
a aspectos colaterales del tratamiento como la fisioterapia o el apoyo psicoldgico.
Afos mas tarde, en el 2009, se publicé el primer estudio ENSERIo (“Estudio
sobre situacion de necesidades sociosanitarias de las personas con
enfermedades raras en Espana”)(3).En este estudio, y con el fin de asegurar la
fiabilidad y validez de los datos se utilizaron técnicas cuantitativas y cualitativas
de investigacion social, hay datos extraidos directamente de pacientes afectados
por alguna enfermedad rara y sus familiares, asi como de asociaciones
representativas de un gran numero de enfermedades; como técnica cualitativa
se realizaron entrevistas y grupos de discusion con afectados, familiares,
profesionales y expertos. En él se puede observar que, en referencia a los
tratamientos disponibles, se confirmaba el exceso de orientacion de estos a los
sintomas, a la vez que la descoordinacion entre especialistas y la ausencia de
recursos adecuados. Segun los datos de este estudio, un 42% de las personas

consideraba no disponer de tratamiento o que no era el adecuado.

En el ultimo estudio ENSERIo (2017)(1) se hace una comparacién de datos con
el primer estudio ENSERIo (2009)(3) , y muestra que los porcentajes son
similares respecto a la insatisfaccion en la atencion sanitaria, es decir que esta
no ha mejorado o lo ha hecho en poca medida; también se indica que el
porcentaje de personas que se encuentran en una mala situacion respecto al

tratamiento se ha incrementado.

Ademas, en este ultimo estudio, se ha utilizado un nuevo factor, la calidad de
vida, con el fin de observar la insatisfaccion o satisfaccion de las personas con
enfermedades raras en su situacion. Se observé que un 44,64% de las personas
que participaban en este estudio cree que su calidad de vida no es satisfactoria.
Las areas que mas la empeoran son las de ocio y tiempo libre, el acceso a los

recursos publicos y la situacion familiar y economica.



En este proyecto, las enfermedades objeto de estudio son las que se recogen en
las denominadas “malformaciones congénitas, deformidades y anomalias
cromosomicas”(4). Dentro de este amplio grupo, se han escogido una serie de
patologias que cursan con anomalias a nivel de miembro inferior, por lo tanto,

que afectan a nuestro campo de estudio;

El sindrome de Bloom (4)es una enfermedad hereditaria rara, caracterizada por
la talla corta, telangiectasia facial, fotosensibilidad y aumento de Ila
susceptibilidad a tumores. Es mas frecuente en hombres que en mujeres con
una relacion 4:3, siendo en general la afectacion dermatolégica menor en

mujeres.

No se conoce exactamente la causa de la enfermedad, sin embargo, la
propensidon a desarrollar neoplasias podria relacionarse con la la inestabilidad

genodmica y facilitarse por la inmunodeficiencia que padecen.

A términos generales se caracteriza por retraso del crecimiento intrauterino y
postnatal, déficit inmunoldgico y eritema telangiectasico facial producido por
fotosensibilidad. Se acompana de anomalias craneofaciales, genitourinarias, de

la piel, peso y talla bajos y diabetes mellitus. Ademas,

presentan un mayor riesgo de malignizaciéon tumoral. Puede acompafarse con
menor frecuencia, entre otras cosas, de retraso mental moderado, ausencia de
incisivos, acantosis nigricans e hipertricosis; irregularidad menstrual, deficiencia
de la hormona de crecimiento, tumor de Wilms, sarcoma osteogénico,

cardiopatias...

A nivel de MMII presenta diferentes anomalias, como longitud desigual de las
piernas, ausencia de dedos del pie, sindactilia, polidactilia, clinodactilia, luxacion

de cadera, pie equinovaro...

Las lesiones dermatoldgicas que padecen mejoran con la edad. Son propensos
a las infecciones, aunque se hacen mas resistentes a medida que avanza su
edad. La edad maxima a la que, por ahora, ha llegado un individuo con este
sindrome es de 48 afios. No existe un tratamiento curativo, el principal objetivo

del tratamiento de esta enfermedad se basa en corregir quirurgicamente las



deformidades éseas y tratar precozmente las posibles tumoraciones malignas

que aparezcan.

El sindrome de Ehlers Danlos(4) es una genodermatosis rara, que afecta al
metabolismo del colageno. Mas que un sindrome en si mismo, es una entidad
clinica compleja integrada por un grupo de trastornos caracterizados por
hiperextensibilidad de la piel, laxitud articular y fragilidad de la piel y otros tejidos
conectivos. Afecta tanto a hombres como a mujeres de todas las razas y grupos

étnicos.

Existe una amplia variabilidad tanto en las manifestaciones como en el patrén
de herencia, lo cual da lugar a numerosas formas de presentacién. En la
actualidad, se reconocen hasta 11 variantes fenotipicas distintas de Ehlers
Danlos, cuya clasificacion y nomenclatura estan en continua revision. La

clasificacién actual de Ehlers Danlos, segun la clinica y la genética es:

Tipo | o Grauvis: piel hiperextensible con hematomas, contusiones y
articulacion hipermovil. Se hereda como un rasgo genético autosémico

dominante.

- Tipo Il o Mitis: piel hiperextensible y articulacion laxa. Se hereda como

un rasgo también autosdmico dominante.

- Tipo Il o hipermdévil: articulacion hipermovil y luxaciones. Se hereda

como un rasgo genético autosémico dominante,

- Tipo IV o vascular, por déficit de COL lll: Ruptura arterial, perforacién
intestinal, fragilidad cutanea. No piel hiperextensible, no laxitud articular.

Se hereda como un rasgo genético autosémico dominante.
- TipoV, o ligado al cromosoma X: Piel hiperextensible

- Tipo VI u odculo-escolidtica, por déficit de lisil hidroxilasa: piel
hiperextensible, escoliosis, miopia. Se hereda como un rasgo genético

autosdmico recesivo.

- Tipo VIl o Artrocalasia multiple congénita: piel hiperextensible, laxitud
articular, luxaciones, talla pequefia. Se hereda como un rasgo genético

autosémico dominante o recesivo.
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- Tipo VIII o periodontal: cicatrizacion anormal, enfermedad periodontal.

Se hereda como un rasgo genético autosémico dominante.

- Tlpo IX: Sindrome cuerno occipital- tipo X, con déficit de fibronectina:
piel hiperextensible. Se cree que se puede heredar como un rasgo

genético autosomico recesivo.

Las manifestaciones clinicas generales son muy variables, pero destacan la
hiperelasticidad cutanea, la presencia de cicatrices secundarias a traumatismos
varios que reflejan la fragilidad cutanea y la dificultad para granular en los
procesos de cicatrizacion de las heridas. Las manifestaciones pleuropulmonares
son poco frecuentes, pero se han descrito neumotoérax de repeticion y también

hemoptisis.

La cara tiene un aspecto caracteristico, que se denomina “facies acrogeria”. La
piel de las manos y de los pies puede ser extremadamente fina con aspecto de
acrogeria (envejecimiento prematuro). La hiperlaxitud articular puede coexistir
con erosiéon de las falanges distales y con deformidades del tipo luxaciones y
subluxaciones. En los casos mas leves se limita a las pequefias articulaciones
de los dedos. El dolor musculoesquelético de caracter crénico suele ser
frecuente, severo, debilitante y refractario al tratamiento y afecta a varias
articulaciones; esta manifestacion es considerada por algunos autores como una

manifestacion precoz del sindrome.

El sindrome del maullido del gato(4), es una enfermedad cromosdmica rara,
congénita, caracterizada por un llanto distintivo que se asemeja al maullido de
un gato y que se va modificando con el tiempo. Afecta tanto a nifias como a
nifos. Se estima que alrededor de un 1% de los pacientes ingresados en

instituciones con retraso mental tienen esta alteracion.

Clinicamente se caracteriza por retraso mental y del crecimiento, microcefalia y
aspecto facial caracteristico. Al nacimiento suele llamar la atencién el tamaro
pequefio del craneo, que contrasta con la cara redonda, el bajo peso y la
hipoplasia laringea, que provoca el llanto caracteristico de estos nifios. Con
menor frecuencia presentan: convulsiones, cuello corto, anomalias del iris. Son
frecuentes las malformaciones cardiacas entre las que destaca el ductus

arterioso persistente.
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Son poco frecuentes: labio leporino, hipotelorismo, mal rotacion intestinal,

megacolon, anomalias renales...

A nivel de MMII presentan alteraciones como: clinodactilia, sindactilia, ufias
hiperconvexas y deformidades de los pies. También presentan alteraciones

musculoesqueléticas: luxacion de cadera, hipotonia, hernia inguinal y escoliosis.

El diagndstico prenatal mediante ecografia es dificil. La anomalia cromosdmica,
que confirma el diagndstico, se evidencia a través de una amniocentesis o
biopsia de corion. Su esperanza de vida se ve disminuida, aunque alguno
alcanza la edad adulta (alrededor de los 50 afios). Alrededor del 80-85% de los
casos son de aparicidén esporadica, el 10-15% restantes, son hijos de portadores
de una translocacion, siendo estos ultimos casos mas severos que los

esporadicos.

El sindrome de Rubinstein-Taybi (4) es una enfermedad genética
multisistémica rara de expresion clinica variable, caracterizada por retraso
mental, pulgares y primeros dedos de los pies anchos en maza y facies
caracteristica, es frecuente microcefalia, talla baja y una marcha rigida e

inestable.

En general se caracteriza por: retraso del crecimiento y de la edad ésea; retraso
mental, dismorfia craneofacial incluyendo hipertelorismo, puente nasal amplio y
orificios nasales anormalmente grandes, pulgares y dedos gordos de los pies
anormalmente anchos vy dificultades para la respiracién y la deglucién. Ademas,
muchos individuos pueden presentar malformaciones del corazén, de los riflones
y del aparato urogenital. Presentan anomalias craneofaciales; estrabismo,
astigmatismo. Ademas, muchos individuos pueden presentar malformaciones

del corazén, de los rinones del aparato urogenital y del sistema esquelético.

En la mayoria de los casos, la piel también se afecta, estos nifios padecen con
cierta frecuencia infecciones de repeticion, estrefiimiento y dificultades en la

alimentacion.

Ademas, la mayoria de los nifios afectados presentan retrasos en las etapas del
desarrollo (gatear, caminar, hablar, etc.) y retraso psicomotor, que se pueden

reflejar a nivel de miembro inferior. También pueden presentar malformaciones
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a nivel del sistema esquelético; pulgares y dedos gordos de los pies

anormalmente anchos y clinodactilia del quinto dedo.

El diagnéstico es fundamentalmente clinico y se realiza alrededor de los 2 afios.
Los estudios de citogenética molecular confirman el diagnodstico en un 25% de
los pacientes. En cuanto al tratamiento, se ha recurrido a la cirugia para mejorar
la funcion de las manos y pies, previa valoracidon ya que estan descritas
reacciones inusuales a la anestesia, distress respiratorio y arritmias cardiacas.
Se considera que la atencion de estos pacientes debe plantearse por un equipo
multidisciplinar. La mayoria de los casos son esporadicos; sin embargo, se han
descrito casos de transmision entre padres e hijos que sugieren una posible

transmision autosémica dominante.

El sindrome de Smith Lemli Opitz tipo I(4) , es una enfermedad rara
caracterizada por retraso mental, hipotonia, dismorfismo facial, anomalias de las
extremidades, genitales y rinones. Se presenta con mas frecuencia en los

varones.

Clinicamente, a nivel general, se caracteriza por: retraso del crecimiento
intrauterino y postnatal, microcefalia leve, hipospadias, estrabismo, cataratas...
Presentan también malformaciones craneofaciales, hemangiomas capilares
faciales, convulsiones. Asi como malformaciones viscerales como comunicacion

interventricular, hipoplasia o displasia renal, lobulaciéon pulmonar incompleta...

A nivel de miembro inferior, presenta deformidades como sindactilia entre
segundo y tercer dedo del pie; alteraciones musculoesqueléticas: hipotonia o
hipertonia con espasticidad, polidactilia, metatarsus adductus, pie equinovaro,
clinodactilia. Los nifios que lo padecen presentan dificultades para alimentarse y
para crecer. Raramente sobreviven hasta la edad adulta y el 25% de los casos

no superan los 2 afos de vida.

Segun la OMS, la calidad de vida “es la percepciéon que un individuo tiene de su
lugar en la existencia, en el contexto de la cultura y del sistema de valores en los
que vive y en relacibn con sus objetivos y expectativas, normas vy
preocupaciones”. Es un concepto, que se considera, que esta influido por la
salud fisica del sujeto, su estado psicologico, su nivel de independencia, asi

como su relacion con su entorno(5).
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Existe un estudio llevado a cabo en 2009, sobre la calidad de vida en pacientes
con enfermedades raras en Extremadura(6). El principal objetivo de este estudio
fue evaluar la calidad de vida relacionada con la salud de las personas afectadas
por enfermedades raras en la Comunidad Autbnoma de Extremadura, con el fin
de obtener un mejor conocimiento de las necesidades sociosanitarias a nivel
general de estas personas, de manera que el servicio sanitario pueda ofrecer
una mejor atencion a este tipo de pacientes. El estudio se realiz6 mediante
encuesta por entrevista personal, entrevista a informantes y observacion del
paciente. Para el estudio se tomaron a todos los pacientes diagnosticados de
enfermedades raras en Extremadura, mayores de 18 afios que estuvieran
registrado en el Sistema de informacién sobre enfermedades raras de
Extremadura. El disefio del cuestionario que se utilizé6 toma como base los
cuestionarios genéricos EuroQol-5D y SF-36; asi como preguntas terapéuticas y
utilizacion de recursos. Existen muchos instrumentos capaces de medir la
calidad de vida relacionada con la salud, siendo la forma abreviada de 36 items
del Cuestionario del Estado de Salud (SF-36) y el Cuestionario Euroquol de 5

items (EQ-5D) dos de las herramientas mas utilizadas.

La calidad de vida de las personas con una ER se ve afectada de manera
determinante por la atencién sociosanitaria que se les presta. Por ello, es
importante estudiar de qué manera su calidad de vida en relacién con la salud
se puede ver reducida por diferentes aspectos relacionados con la podologia,
como por ejemplo el bajo nivel de independencia que pueden estar
estrechamente relacionados con patologias podolégicas y que en muchos casos

tiene tratamiento.
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3.APLICABILIDAD DEL PROYECTO:

El presente proyecto es aplicable a personas afectadas de una ER, para conocer
en qué grado se ve menguada su calidad de vida en relacion con su salud
provocada por alteraciones a nivel de miembro inferior, es decir, por las

diferentes patologias podoldgicas que puedan asociarse a esa ER.

La recogida de informacién sobre el tema muestra que actualmente en Espafia
no hay estudios que evaluen, en general, la manera en que se ven afectadas las

vidas de estas personas debido a su salud podoldgica.

Con esta investigacion se pretende contribuir a evaluar la calidad de vida
relacionada con las alteraciones podoldgicas, y con ello iniciar el trabajo para
valorar la necesidad de integrar una atencion podoldgica de estos pacientes, y
que, en un futuro se tenga en cuenta que para conseguir una atencion integral
es necesario conocer en qué aspectos afectan las patologias podolégicas a su

vida diaria y no solo tener en cuenta los aspectos generales de la enfermedad.

La utilizacidén de un instrumento de evaluacién de calidad de vida en pediatria, el
KIDSCREEN-27, nos permite describir el estado de salud en general en funcién
de la salud podoldgica percibida por la poblacién de estudio y establecer
comparaciones, por ejemplo, entre la calidad de vida de un nifio que padezca
una de las ER presentando alteraciones nivel podologico y otro que presente la

misma ER, pero no se vea afectado a nivel de miembro inferior.

Consideramos que puede resultar interesante como herramienta para evaluar el
efecto de determinadas intervenciones sanitarias sobre la calidad de vida; en
este caso, conocer en qué grado el tratamiento podoldgico realizado en

determinadas patologias mejorar la calidad de vida de los pacientes.
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4.0BJETIVOS:

A. El principal objetivo es valorar la situacion respecto al item bienestar fisico
en la valoracion de la calidad de vida relacionada con la salud podologica

de los pacientes pediatricos afectados de una ER.
B. Objetivos secundarios:

- Conocer la prevalencia de alteraciones podolégicas en pacientes

diagnosticados de ER

- Conocer como afecta a la puntuacion del item bienestar fisico,
en la valoracion de la calidad de vida, padecer afecciones
podologicas en el sindrome de Bloom, sindrome de Ehlers
Danlos, el sindrome del maullido del gato, el sindrome de

Rubinstein-Taybi y sindrome de Smith Lemli Opitz tipo I.

5.HIPOTESIS:
En relacion con el objetivo principal:

- Hipétesis nula (Hao) = La puntuacién obtenida en el item bienestar fisico
de pacientes afectados por ER no se ve disminuida por las distintas

alteraciones que pueden presentar a nivel podoldgico.

- Hipdtesis alternativa (Ha1) = La puntuacion obtenida en el item bienestar
fisico de pacientes afectados por ER se ve disminuida por las distintas

alteraciones que pueden presentar a nivel podologico.
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En relacion con los objetivos secundarios:

- Hipotesis nula (Hso.) - Las alteraciones podoldgicas se presentan

siempre con la misma frecuencia en las ER.

- Hipdtesis alternativa (H B1)> Las alteraciones podoldgicas no se

presentan siempre con la misma frecuencia en las ER

- Hipotesis nula (Heo) > Padecer afecciones podolégicas en el sindrome
de Bloom, el sindrome de Ehlers Danlos, el sindrome del maullido del
gato, el sindrome de Rubinstein-Taybi y sindrome de Smith Lemli Opitz

tipo | no altera la puntuacion del item bienestar fisico

- Hipotesis alternativa (Hes1) - Padecer afecciones podoldgicas en el
sindrome de Bloom, el sindrome de Ehlers Danlos, el sindrome del
maullido del gato, el sindrome de Rubinstein-Taybi y sindrome de Smith

Lemli Opitz tipo | no altera la puntuacion del item bienestar fisico.

6. METODOLOGIA
6.1 tipo de estudio:

El tipo de estudio que se llevaria a cabo seria un estudio descriptivo,

observacional, analitico y transversal.
6.2 Ambito y poblacién de estudio:

El ambito de estudio estara centrado a nivel estatal, siendo la poblacion evaluada
aquellos pacientes en edad pediatrica, entre 8 y 16 anos, que manifiesten alguna
de las siguientes enfermedades: sindrome de Bloom, sindrome de Ehlers
Danlos, sindrome del Maullido del gato, sindrome de Rubinstein-Taybi o

sindrome de Smith Lemli Opitz tipo I.
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6.3 Periodo de estudio:

El estudio se llevaria a cabo durante el préximo curso escolar (2020/2021).
Desde septiembre de 2020 a junio de 2021.

6.4Seleccion de las patologias:

Se realiz6 un trabajo inicial de revision de ER para determinar cuales deberian
ser las enfermedades para estudiar en funcién de la frecuencia de presentacion
de malformaciones estructurales del pie, detectandose que en el grupo
denominado “malformaciones congénitas, deformidades y anomalias

cromosoOmicas” es donde estas se presentan con mayor frecuencia.
6.5Criterios de inclusion:
- Nifos y nifas de entre 8 y 16 afios ambos inclusive

- Padecer alguna de las ER indicadas en el documento de presentacion

(Anexo [)

- Formar parte de una asociacion de afectados por ER integrada en
FEDER.

- Consentimiento informado firmado por parte de los padres o tutores

legales del nifio.

6.6 Criterios de exclusion:

- Debido a las caracteristicas del estudio no existen criterios de inclusion
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6.7. Variables y metodologia:

6.7.1. Variable dependiente

La variable dependiente sera la calidad de vida. El instrumento para realizar la
valoracion de la Calidad de Vida es el cuestionario KIDSCREEN-27, que es uno
de los instrumentos que se esta utilizando para evaluar la CV en nifios/as y

adolescentes a nivel mundial.

El KIDSCREEN es un cuestionario genérico disefiado para medir la calidad de
vida en una poblacién de entre 8 y 18 afos, probado en 7 paises europeos, el
cual tiene version en castellano adaptada para Espafa por Rajmil (2004), cuya

version de 27 items ha reportado propiedades psicométricas adecuadas(7).

Se han creado tres versiones diferentes del instrumento: la primera version
contiene 52 items contenidos en 10 dimensiones, la segunda tuvo 27 en 5
dimensiones y existe una unica version de 10 items que entrega una unica escala

de resultados.

Los items de este cuestionario (KIDSCREEN-27) son utilizados para medir las 5
dimensiones que conforman la calidad de vida que son: Bienestar fisico (56
items) explora los niveles de actividad fisica de nifios/as y adolescentes, energia
y estado fisico; Bienestar psicologico(7 items) incluye items de emociones
positivas, satisfaccion con la vida y sentimientos de equilibrio emocional,
Relaciéon con los padres y autonomia (7 items) examina relacion con los
padres, la atmdsfera en el hogar, y sentimiento de tener la edad apropiada para
independizarse y el grado de satisfaccion con los recursos econémicos; Apoyo
social y pares (4 items) examina la forma natural de relacionarse con otros nifios
y/o adolescentes; y Ambiente escolar (4 items) explora la percepcién de
nifios/as y adolescentes de su capacidad cognitiva, aprendizaje y concentraciéon

y sus sentimientos acerca de la escuela.

Existen versiones disponibles del cuestionario tanto para nifos/as como para

padres o cuidadores para todas las variantes del cuestionario.

La virtualizacion del cuestionario se ha realizado en la aplicacién Google Forms,

en la cual se han reflejado los items y opciones del KIDSCREEN-27.
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6.7.2. Variables independientes:

Variables sociodemograficas:

Sexo

Fecha de nacimiento (edad)

Variables relacionadas con la ER:

Tipo de ER diagnosticada
Malformacion podoldgica que presenta (diagndstico previo)

Tipo de tratamiento para la alteracién podolégica

Como medida adicional, para aquellos que puedan realizarlo, pueden

adjuntar una foto de los pies del participante con el fin de corroborar la

existencia de la deformidad podalica.

6.8 Proceso de recogida de datos:

La recogida de datos comenzara en septiembre de 2020. Para la
realizacidon del estudio nos vamos a poner en contacto con la Federacion
Espafola de Enfermedades Raras (FEDER), esto lo haremos bien a
través de su pagina web rellenando un formulario de contacto con la
federacion o bien a través de los datos de contacto de sus oficinas. La
federacion esta situada en varios puntos de Espana, sin embargo, los
servicios centrales se encuentran en Madrid y seran con los que nos
pongamos en contacto via correo electronico, donde se les enviara la
carta de presentacion del estudio y donde les solicitemos su colaboracion
para que informen a las familias, asi como para que distribuyan los

cuestionarios.

La organizacion de los cuestionarios esta disefiada para que en un primer
momento se reflejen los datos de las variables independientes y

posteriormente se realice la evaluacion de la Calidad de Vida.

En este caso, los cuestionarios estan pensados para que sean realizados
por la persona responsable del nifio/a, ya sea madre/padre o tutor legal,
puesto que en la edad pediatrica son los responsables de la salud de sus

hijos/as y cubrir el cuestionario puede resultar complejo para nifios/as
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afectos de ER que en ocasiones cursan con déficits psicologicos que

pueden dificultar la comprension de este.

Dada la dispersién geografica de la muestra, se ha optado por la
planificacion de toma de datos mediante cuestionarios telematicos,
eligiendo para ello la aplicacion de Google Forms. Esta metodologia
permitiria contestar al cuestionario desde cualquier dispositivo con
conexion a internet, facilitando que pueda ser cubierto en el domicilio o en
las asociaciones de referencia con las que se contactara para la

realizacion del estudio.
Enlaces a los cuestionarios:

https://docs.google.com/forms/d/e/1FAIpQLSe7BOXAeS0AAfLJVEQIOnU
3GTLMW2 x6ntRFzrbeCwF9uqOyg/viewform?usp=sf link [Variables

independientes]

https://docs.google.com/forms/d/e/1FAlIpQLSc2|-
al HdmmqgZtLGH43Jx5eqdCL3rRVy412ZgUvDsEN2kb-

Alviewform?usp=sf link

[Cuestionario KIDSCREEN-27, variable dependiente]


https://docs.google.com/forms/d/e/1FAIpQLSe7B0XAe50AAfLJV8QiOnU3GTLMW2_x6ntRFzrbeCwF9uq0yg/viewform?usp=sf_link
https://docs.google.com/forms/d/e/1FAIpQLSe7B0XAe50AAfLJV8QiOnU3GTLMW2_x6ntRFzrbeCwF9uq0yg/viewform?usp=sf_link
https://docs.google.com/forms/d/e/1FAIpQLSe7B0XAe50AAfLJV8QiOnU3GTLMW2_x6ntRFzrbeCwF9uq0yg/viewform?usp=sf_link
https://docs.google.com/forms/d/e/1FAIpQLSc2j-aU_HdmmqZtLGH43Jx5egdCL3rRVy4l2ZgUvDsEN2kb-A/viewform?usp=sf_link
https://docs.google.com/forms/d/e/1FAIpQLSc2j-aU_HdmmqZtLGH43Jx5egdCL3rRVy4l2ZgUvDsEN2kb-A/viewform?usp=sf_link
https://docs.google.com/forms/d/e/1FAIpQLSc2j-aU_HdmmqZtLGH43Jx5egdCL3rRVy4l2ZgUvDsEN2kb-A/viewform?usp=sf_link
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6.9. Seleccion de la muestra

La seleccion de la muestra se realizara por muestreo por conveniencia; por
la dificultad que se encuentra en acceder a una lista de individuos que
padezcan las enfermedades raras en las que basamos el estudio, por ello no
podemos aleatorizar la seleccion de participantes. Por tanto, los sujetos
incluidos en la investigacion se seleccionaran por voluntariedad entre los
afectados de ER que pertenecer a la FEDER(8).

6.10. Justificacion del tamafno muestral

El tamafio muestral se calculara con una estimacién de una media, puesto

que el valor obtenido en el item Bienestar fisico es un valor cuantitativo.

Para una poblacién (n) desconocida, para un nivel de confianza de 95% y
una precision de 4 puntos, varianza 285 justando el tamafio a un 15% de

perdidas el resultado del tamafio muestral es de 81 participantes(9).
6.11. Analisis de datos y sesgos
6.11.1. Andlisis estadistico:

El andlisis estadistico del estudio se hara con el programa IBM SPSS
Statistics v. 25.

Se realizara un analisis descriptivo de las variables recogidas en el estudio
con un intervalo de confianza al 95%. Las variables cualitativas o categoéricas
mediante valor absoluto y porcentaje y las variables numeéricas o cuantitativas

se representaran con el valor medio * desviacion tipica, mediana y rango.

Se estudiara la posible relacion entre variables y la asociacién de estas. Las
variables cualitativas se analizaran mediante el test Chi-cuadrado o exacto
de Fisher. Teniendo en cuenta el tamafo de la muestra y tras comprobar la
distribucién de las variables continuas (test de Kolmogorov-Smirnov), la
comparacion de los valores medios se realizara mediante test paramétricos
(T-Student u ANOVA) o no-paramétricos (U de Mann-Whitney o Kruskal-
Wallis).
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6.11.2. Sesgos del estudio:

Sesgo de seleccion de la muestra: El muestreo por conveniencia conlleva
a la existencia de un sesgo de seleccion. La incapacidad de llegar a la
totalidad de los individuos diagnosticados de estas ER impide realizar un

muestreo aleatorio.

Sesgo de informacién: La metodologia de auto-cuestionario en la totalidad
de las variables conlleva un sesgo de informacion que en el item calidad de

vida se minimiza con el uso de un cuestionario validado.
Sesgo de confusién:

Son los sesgos relativos a la presencia de terceras variables relacionadas
con los sujetos de estudio, como pueden ser los tratamientos recibidos que
mejoren su bienestar fisico. Se realizaran analisis multivariados para

minimizar estos sesgos.
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7.PLAN DE TRABAJO

ANO 2020 2021 2022

MES

Revision de
literatura

Disefio del
proyecto

Autorizacion del
Comité de ética

Seleccion de la
muestra

Realizacion de
las encuestas

Recopilacion,
analisis y
resultados de los
datos

Difusion de los
datos

Tabla 1. Plan de trabajo. Elaboracion propia
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8. ASPECTOS ETICOS

Antes de poner en marcha la investigacion se solicitara la aprobacion al Comité
de Etica de la Investigacion y la Docencia de la UDC. Se adoptaran las medidas
oportunas para garantizar la completa confidencialidad de sus datos personales,
conforme a lo que dispone la LO 3/2018, del 5 de diciembre, de proteccion de
datos personales y garantia de los derechos digitales y el Reglamento (UE)
2016/679 del Parlamento Europeo y del Consejo, del 27/04/2016, relativo a la
proteccion de las personas fisicas en el que respeta al tratamiento de los datos
personales y a la libre circulacion de esos datos y por lo que se deroga la

Directiva 95/46CE (Reglamento general de proteccion de datos).

Se solicitara el consentimiento informado a los participantes conforme a la Ley
41/2002, del 14 de noviembre, reguladora de la autonomia del paciente y de
derechos y obligaciones en materia de informacion y documentacién clinica,
donde se asegura que la conformidad es libre, voluntaria, revocable y consciente,
manifestada en el pleno uso de sus facultades, una vez recibida la informacion
pertinente .En el Anexo Il, se puede ver el modelo de carta de solicitud de
participacion que se le enviara a las familias junto con el consentimiento
informado que autorice por parte de los padres, madres o tutores legales, la
participacion de cada nifio en el estudio ( ANEXO V).

A continuacion, tras leer la carta de presentacion y cubrir y firmar el
consentimiento informado; podran acceder telematicamente a los cuestionarios
que se reflejan en el ANEXO VY VI.

Los datos recogidos en los cuestionarios quedaran bajo custodia de los
investigadores para futuras investigaciones que sigan la linea tematica. Al no
tener que aportar datos de identificacion personal como el nombre o el DNI, nos
aseguramos de que una vez se obtengan los resultados de la investigacion, las

personas que han participado en el quede totalmente en el anonimato.
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9. PLAN DE DIFUSION DE LOS RESULTADOS

Para la difusion de los resultados entre los distintos profesionales de la salud,

familias afectadas y la poblacion se propone:
A través de publicaciones en revistas como:

- Orphanet Journal of rare diseases, cuyo factor de impacto en el afo 2018 es
de 3,687

- Revista Espaiola de Podologia, no indexada en el JCR (Journal Citations

Reports).

A través de la Federacién Espanola de Enfermedades Raras (FEDER) ponen a
disposicion un servicio de difusion desde el que se puedan hacer visibles las

acciones y proyectos que las entidades llevan a cabo.
Este servicio ofrece:

- Publicacién de informacion en su pagina web, la cual recibe una media de

49.100 visitas al mes.
- Envio de la informacién, a través de prensa, a medios de comunicacion
- Difusién de la informacién a través de sus redes sociales.

Ademas, a través de FEDER se organizan numerosos eventos desde donde se
puede difundir la informacién y llegar a estos colectivos y concienciar a la

sociedad de la importancia de estas enfermedades y las patologias que suponen.
- Presente y Futuro en las ER: vision estratégica basada en la experiencia.

Queremos que la informacion que se pueda extraer del presente estudio, llegue
sobre todo a las familias que se encuentran afectadas por estas enfermedades
y a través de ella tratar de mejorar los aspectos que pueden aumentar la calidad

de vida de estas personas.



26

10.FINANCIACION DEL PROYECTO

Se propone como fuente de financiacion del proyecto a la Federacion Espanola
de Enfermedades Raras (FEDER).

Esta asociacidon considera que la investigacion es necesaria para el
conocimiento de las causas de las enfermedades raras, asi como para su

tratamiento y efectos en la vida de las personas que las padecen.

Desde FEDER y con el fin de favorecer la investigacion establece sinergias y
colaboraciones con entidades que actualmente ya estan trabajando en
investigacion y ademas favorece las oportunidades de investigacion a través de
acciones de ayudas concretas a proyectos de investigacion promovidos por las
entidades de FEDER.

En 2006, nace Fundacion FEDER para promover la investigaciéon en ER,

favoreciendo la viabilidad y sostenibilidad de proyectos de investigacion.
La finalidad de la Fundacion Feder se basa en tres pilares:

- Sensibilizar a través de la formacion e informacién

- Apoyar proyectos de investigacion

- Promocionar la investigacién de las ER.
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11.ANEXOS:

ANEXO | - Solicitud de colaboracion a la Federacion Espanola de
Enfermedades Raras (FEDER):

Me dirijo a ustedes con el fin de obtener su permiso y colaboracion para llevar a
cabo el desarrollo de una investigacion titulada “Calidad de vida en
enfermedades raras: perspectiva podolégica” tutorizada por DAa. Carolina
Rosende Bautista, siendo la investigadora principal Paula Morandeira

Rodriguez.

Este proyecto tiene como objetivo principal conocer la calidad de vida
relacionada con la salud que presentan pacientes con una enfermedad rara
concreta que se encuentren afectados de una patologia podolodgica. Para ello,
se realizaran dos cuestionarios a los participantes del estudio, uno con
informacion personal del paciente y otro genérico sobre calidad de vida
relacionada con la salud, el cuestionario KIDSCREEN-27, que contestaran en

funcién de la informacién que previamente han rellenado.

Por este motivo solicitamos su ayuda con el fin, de que, a través de la federacion
realicen el contacto con las familias de los nifios afectados para asi poderles

hacer llegar los cuestionarios de la investigacion.

Dichos cuestionarios son andnimos, no es necesario conocer el nombre del
participante; pero si sera necesaria otra informacion como la edad, el sexo, la
enfermedad rara de la que esta diagnosticado y la patologia podolégica que
padezca, asi como otros datos relevantes respecto a la salud podoldgica.
Incluso, se pueden adjuntar fotos de las patologias, donde tampoco sera
necesario que se identifique a los participantes.

Nuestra propuesta para llevar a cabo el estudio seria: enviar un correo a todas
las familias que se vean afectadas por alguna de estas enfermedades raras:
Sindrome de Bloom, Sindrome Ehlers Danlos, Sindrome del Maullido del gato,
Sindrome de Rubinstein-Taybi y Sindrome de Smith Lemli Opitz Tipo | en el que
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se incluya una carta de presentacion de la investigacion y un consentimiento

informado.

Las familias que acepten participar en el estudio enviaran el consentimiento
firmado a la investigadora principal (cuyo contacto aparecera detallado en la hoja
de informacion), a continuacion, se les enviaran los enlaces para que puedan
acceder a los cuestionarios. Puesto que se han realizado de manera que se
puedan cubrir telematicamente no sera necesario que se envien las respuestas
a través de correo puesto que al finalizar los cuestionarios estas llegan

automaticamente a la investigadora.

Su colaboracion es fundamental puesto que, sin ella no seria posible la
realizacion del presente proyecto, el cual consideramos sera de gran utilidad
para poder mejorar la salud y por la tanto la vida de estos nifios, pues permitira
estudiar la calidad de vida que presentan los nifios afectados de una determinada

ER con afectacion a nivel podolégico.

Los resultados obtenidos nos permitiran, por un lado, conocer si la calidad de
vida de estos nifios se ve disminuida por las patologias a nivel de miembro
inferior asociadas al sindrome de Bloom, Ehlers Danlos, Maullido del gato,
Rubinstein-Taybi o Smith Lemli Opitz tipo |. Por otro lado, permitira conocer la
frecuencia con la que cada patologia se presenta en cada enfermedad, de qué

manera esas patologias afectan a la calidad de vida...

Agradeciendo su atencion y el tiempo dedicado:

Atentamente:

Paula Morandeira Rodriguez
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Anexo Il - Hoja de informacion para las familias.

El objetivo de este documento es informarles sobre las caracteristicas del
estudio al que se les invita a participar y solicitar su consentimiento. Su

decision es totalmente voluntaria y no tiene que adoptarla ahora.

Previamente, es importante que lea detenidamente el documento y aclare

todas sus dudas con el equipo de investigacion.

Puede hacerlo personalmente, por teléfono o por correo electrénico, a
través de los datos de contacto que se le facilitaran a lo largo del

documento.

La investigacion para la cual le pedimos su participacion se titula: “Calidad de

vida en enfermedades raras: perspectiva podolégica”
Sera llevada a cabo por:

- Paula Morandeira Rodriguez, alumna de 4° de Podologia en la
Universidad de A Corufa, que participara en todas las fases de

elaboracién del estudio y es la investigadora principal.

- Carolina Rosende Bautista, poddloga y profesora en la Universidad de A

Corufa y que sera la responsable de la supervision del estudio.

El objetivo principal de este proyecto es conocer la calidad de vida relacionada
con la salud que presentan los pacientes con una enfermedad rara concreta que
se encuentren afectados de una patologia podolégica. Y a través de los
resultados obtenidos poder conocer de que manera afectan a la calidad de vida,

la frecuencia con la que se dan...

En el citado estudio se utiliza como instrumento de recogida de informacién dos
cuestionarios de caracter anénimo. Uno para recoger informacion personal del
paciente y otro dirigido a la calidad de vida relacionada con la salud. El tiempo
estimado de participacion en el estudio sera de 45 minutos. Dentro de este
tiempo se incluye tanto la cumplimentacién de los dos cuestionarios, asi como,
en aquellos casos en los que sea posible, la realizacion de las fotografias de las

patologias que aparece en uno de los cuestionarios.



30

Los datos obtenidos seran utilizados unicamente con fines de investigacion,

comprometiéndose el investigador principal a la custodia de dichos datos.

Si usted acepta participar en el estudio tendra que enviar el consentimiento
informado debidamente firmado a la investigadora principal a través del correo.
Y a continuacion, se le enviaran los enlaces para poder acceder a los

cuestionarios.

La forma de envio y recogida del cuestionario sera la siguiente: una vez que la
investigadora principal reciba el consentimiento informado debidamente
cumplimentado se enviara a través del correo electronico los enlaces a través de
los cuales podran acceder a los cuestionarios. Las respuestas no sera necesaria
enviarlas a través del correo, ya que a medida que se realizan se envian

automaticamente a la investigadora.

La devolucion del consentimiento informado se realizara a:

La participacion en el estudio podra ser revocado en cualquier momento, para
ello solo sera necesario rellenar la revocacion del consentimiento y enviarlo a

través del mismo correo electronico.

Si tiene alguna duda relacionada con el estudio, puede ponerse en contacto con

la investigadora principal a través del siguiente correo electrénico:

Agradeciendo su atencién y el tiempo dedicado:

Atentamente:

Paula Morandeira Rodriguez.
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Anexo lll- Compromiso de confidencialidad

A. Medidas para asegurar el respeto a la intimidad y a la confidencialidad de los

datos personales

Se adoptaron las medidas oportunas para garantizar la completa
confidencialidad de sus datos personales, conforme a lo que dispone la LO
3/2018, del 5 de diciembre, de proteccién de datos personales y garantia de los
derechos digitales y el Reglamento (UE) 2016/679 del Parlamento Europeo y del
Consejo, del 27/04/2016, relativo a la proteccién de las personas fisicas en el
que se respeta el tratamiento de los datos personales y a la libre circulacion de
esos datos y por lo que se deroga la Directiva 95/46CE (Reglamento general de

proteccion de datos).

En este estudio, no se recoge ningun dato de caracter personal que pueda
identificar a los participantes del estudio. Se puede optar por el uso de fotografias
aportadas por las personas participantes para confirmar el diagndstico de las
patologias. Las fotografias que debe mandar el paciente se procesaran de forma
que el participante no podra ser identificado (s6lo se deben tomar fotografias del
miembro inferior, piernas y pies, y en caso de existir algo que pueda identificar a
la persona podra ser eliminado de la fotografia, como por ejemplo una mancha
de nacimiento). Para la obtencion de las fotografias se solicitara el permiso

explicito en el consentimiento informado.

En el uso que se haga de los resultados del estudio con fines de docencia,
investigacion, publicaciéon y/o divulgacion se respetara siempre la debida
confidencialidad de los datos de caracter personal, de modo que las personas

participantes no resultaran identificadas o identificables.

B. Derechos de acceso, rectificacion, supresion, limitacion del tratamiento,

portabilidad y oposicion de sus datos

El sujeto tiene derecho a abandonar la investigacion, y solicitar que los datos que
ha aportado sean eliminados del estudio, cuando le parezca conveniente y sin
tener que dar ningun tipo de explicacion, para ello debera rellenar la solicitud de
“revocacion del estudio” que viene al final del consentimiento informado (ANEXO
V).
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C. Cesion, reutilizacion y periodo de retencion de los datos

Los datos obtenidos de este estudio seran conservados por un periodo de cinco
anos por el investigador responsable del estudio en dependencias de la
Universidad de A Corufia (UDC) a las que solo el tutor y supervisor del trabajo
tendra acceso. La reutilizacion de los datos en posteriores estudios que
continuen la linea de investigacion del presente estudio durante el periodo de
conservacion de datos sera siempre con las mismas garantias de respeto a la
intimidad y de confidencialidad recogidas en el presente estudio, y que se rigen
por los criterios establecidos en la disposicion adicional decimoséptima previstos
en la Ley organica 3/2018, del 5 de diciembre, de proteccion de datos personales

y garantia de los derechos digitales.
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Anexo IV: Consentimiento informado

Don/

dona

mayor de edad, con DNI

y domicilio en

, O
padre, O madre, O tutor/la , O representante de
Don/ doina
menor/mayor de edad, con DNI y domicilio
en ,
DECLARO que

He sido informado/a de las caracteristicas del estudio Sid NolO
He leido la hoja de informacion que me entregaron SidO NoO
He podido realizar observaciones o preguntas y me fueron Sid NolO
aclaradas las dudas

He comprendido las explicaciones que se me facilitaron y en Sid NoO
qué y consiste mi participacién en el estudio

Sé como y a quién dirigirme para realizar preguntas sobre el Sid NoO
estudio en el presente o en el futuro

He sido informado/a de los riesgos asociados a mi Sid NolO

participacion
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Soy conocedor/a de que no cumplo ninguno de los criterios Sidd NoO

de exclusién como participante y que si esto cambiase a lo

largo del estudio debo ponerlo en conocimiento del equipo

de investigacion

Confirmo que mi participacion es voluntaria Sid NoO

Comprendo que puedo revocar el consentimiento en Sid NoO

cualquier momento sin tener que dar explicaciones y sin que

repercuta negativamente en mi persona
CONSIENTO

Participar en el estudio Sid No[O

Que se utilicen los datos facilitados para la investigacion Sid No[O

Que se utilicen los datos facilitados en publicaciones Sid No[O

cientificas

Que se utilicen los datos facilitados en reuniones y Sid NoO

congresos
Que se utilicen los datos facilitados para la docencia Sid NoO
Que se realicen fotografias para la obtencion de los datos Sid NoO
Que se grabe en audio para la obtencion de los datos Sid NoO
Que se grabe en video para la obtencion de los datos Sidd NoO
Que se utilicen citas textuales de mis intervenciones, sin Sidd NoO
identificar, con fines de docencia
Que se utilicen citas textuales de mis intervenciones, sin Sid NoO

identificar, en publicaciones

Que se use material sensible (fotografias, audio, venidlo) con fines Sid NolO

de docencia.
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Que se use material sensible (fotografias, audio, video) en Sidd NoO
publicaciones
Que se conserven los datos de forma andnima al finalizar el Sid NoO
estudio para su uso en futuras investigaciones
Que se conserven los datos codificados al finalizar el estudio para Sidd No [
su uso en futuras investigaciones siempre que garanticen el
tratamiento de los datos conforme a este consentimiento
Que contacten conmigo para obtener nuevos datos Sid NoO
SOLICITO
Acceder a los resultados generales del estudio Sid No[O
Acceder a la informacién sobre que sobre mi derive del Sicd NolO
estudio
Acceder a los articulos cientificos una vez fueran publicados SidO NoO
La destruccion de mis datos una vez finalizado el estudio SidO NoO

Incluir las siguientes restricciones al uso de mis datos:

Y en prueba de conformidad, firmo el presente documento en el lugar y fecha

que se indican a continuacion.

de
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Nombre y apellidos Nombre y apellidos del | Nombre y  apellidos
del/de la participante: representante (en el | del/de la investigador /a
caso de menores o | principal:
incapaces):
Firma:
Firma: ,
Firma:

La persona menor o sin capacidad para tomar por si misma la decision de
participar ha de ser informada con la mayor claridad posible, y el consentimiento
de sus representantes ha de tener en cuenta sus deseos y objeciones (Ley
14/2007, articulo 20).

La persona menor de edad madura (con capacidad intelectual y emocional) tiene
derecho a ser escuchada y ha de consentir su participacion. Se presume la

madurez a partir de los 12 afos.
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REVOCACION DEL CONSENTIMIENTO

Revoco el consentimiento prestado el dia para

participar en la investigacion/ o} el estudio titulado

Consiento que los datos recogidos hasta este momento sean utilizados conforme

se explicd en el documento de informacion (y consentimiento) Sid No[O

Para que asi conste, firmo la presente revocacion.

, de de 20
Nombre y apellidos Nombre y apellidos del | Nombre y  apellidos
del/de la participante: representante (en el | del/del investigador
caso de menores o | principal.
incapaces):
Firma: Ei _
Irma. Firma:

La persona menor o sin capacidad para tomar por si misma la decision de

participar ha de ser informada con la mayor claridad posible, y el consentimiento
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de sus representantes ha de tener en cuenta sus deseos y objeciones (Ley
14/2007, articulo 20).

La persona menor de edad madura (con capacidad intelectual y emocional) tiene
derecho a ser escuchada y ha de consentir su participacién. Se presume la

madurez a partir de los 12 afos.
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ANEXO V

ENTREVISTA PERSONAL

1. Fecha de nacimiento: 00/00/0000

2. Sexo:

3. Enfermedad rara diagnosticada:
a. Sindrome de Bloom
b. Sindrome de Ehlers Danlos
c. Sindrome del Maullido del gato
d. Sindrome de Rubinstein-Taybi
e. Sindrome de Smith Lemli Opitz Tipo |
4. Alteracion podoldgica que presente:
a. Longitud desigual de las piernas
b. Sindactilia
c. Polidactilia
d. Clinodactilia
e. Luxacion de cadera
f. Pie equinovaro
g. Hiperlaxitud articular
h. URas hiperconvexas
i. Escoliosis

j- Hipotonia muscular
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k. Hipertonia muscular con espasticidad

|. Dedo gordo del pie anormalmente ancho
m. Clinodactilia del 5° dedo

n. Metatarsus adductus

o. Otras...

. Si presentase otra alteracién podoldgica y conoce el diagnéstico,

indiquelo: ----------

. ¢Haido alguna vez al podélogo?
a. Si
b. No

. Actualmente, ¢ d dispone de algun tratamiento para la alteracion

podolégica que padece?
a. Si
b. No

. En caso de haber recibido tratamiento o llevarlo actualmente, ¢ podria

describir mas o menos en qué consiste? -----------

. Opcional, adjuntar foto de los pies del nifio ( finalidad - confirmar el

diagnéstico): ----------
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CUESTIONARIO KIDSCREEN-27

A. Actividad fisica y salud:

1. En general, ;cdmo dirias que es tu salud?:

a.

b.

e.

1

2

3

.4

5

2. ¢Te has sentido bien y en forma?

e.

1

2

3

4

5

3. ¢ Te has sentido fisicamente activo/a?

1

2



42

4. ;Has podido correr bien?
a. 1
b. 2
c. 3
d. 4
e. 5

5. ¢Te has sentido lleno de energia?
a. 1
b. 2
c. 3
d. 4
e. 5

B.Bienestar psicolégico

6. ¢Has disfrutado de la vida?

a. 1

b. 2
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7. ¢Has estado de buen humor?
a. 1
b. 2
c. 3
d. 4
e. 5
8. ¢Te has divertido?
a. 1
b. 2
c. 3
d. 4
e. 5
9. ¢Te has sentido triste?
a. 1
b. 2
c. 3
d. 4
e. 5
10. ¢ Te has sentido tan mal que no querias hacer nada?
a. 1

b. 2
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11. ¢ Te has sentido solo/a?
a. 1
b. 2
c. 3
d. 4
e. 5
12. ¢ Has estado contento con tu forma de ser?
a. 1
b. 2
c. 3
d. 4
e. 5

C.Relacién con los padres y autonomia

13. ¢ Has tenido suficiente tiempo para ti?
a. 1

b. 2
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14.; Has podido hacer las cosas que querias hacer en tu tiempo libre?
a. 1

b. 2

15. ¢ Tus padres han tenido suficiente tiempo para ti?
a. 1
b. 2
c. 3
d. 4
e. 5
16. ¢ Tus padres te han tratado de forma justa?
a. 1

b. 2
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17. ¢ Has podido hablar con tus padres cuando has querido?
a. 1
b. 2
c. 3
d. 4
e. 5
18. ¢ Has tenido suficiente dinero para hacer lo mismo que tus amigos/as?
a. 1
b. 2
c. 3
d. 4
e. 5
19. ¢ Has tenido suficiente dinero para tus gastos?
a. 1

b. 2
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D. Apoyo social y pares

20. ¢ Has pasado tiempo con tus amigos/as?
a. 1
b. 2
c. 3
d. 4
e. 5

21. ¢ Te has divertido con tus amigos/as?
a. 1
b. 2
c. 3
d. 4
e. 5

22.4 Ty tus amigos/as se han ayudado unos/as a otros/as?
a. 1

b. 2
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23. ¢ Has podido confiar en tus amigos?
a. 1
b. 2
c. 3
d. 4
e. 5

E. Ambiente escolar

24.; Te has sentido feliz en el colegio?

a. 1

b. 2

25.¢Te ha ido bien en el colegio?
a. 1

b. 2
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26. ¢ Has podido prestar atencién?
a. 1
b. 2
c. 3
d. 4
e. 5
27.¢Te has llevado bien con tus profesores?
a. 1

b. 2
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