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RESUMEN

El objeto de la presente investigacion es conocer el grado de informacion que las familias de nifios con
acondroplasia tienen en el momento del nacimiento de su hijo y de qué forma acceden a la misma, asi como valorar las
dificultades de la entrada a los Servicios de Atencién Temprana y su implicacion en los mismos. Finalmente se valorara
la necesidad de crear o no una guia que les ayude en este proceso. Las hipdtesis de partida que nos planteamos es
que la mayoria de las familias que tienen un hijo con acondroplasia presentan un desconocimiento sobre esta
discapacidad y su tratamiento. Que la informacién que se les proporciona en el momento del nacimiento, es
insuficiente y poco tranquilizadora. Que el acceso a la Atencion Temprana es dificil y con dificultades en la
aceptacion. Finalmente, nos planteamos la necesidad de una guia de Atenciéon Temprana en Acondroplasia, que
ayude en todo este proceso. La metodologia aplicada estd basada en un andlisis a través de cuestionarios tipo Likert
que se enviaron, a través de e-mail, a 17 familias de nifios con acondroplasia que tenian entre 0 y 6 afios. Las
conclusiones, basandonos en los resultados de los cuestionarios, son que el grado de conocimiento de los padres
sobre la discapacidad, en el momento del nacimiento, es muy escaso, que la informacién que se encuentra es
mayoritariamente de tipo médico, que los profesionales médicos no aportan suficiente informacioén a las familias, que el
acceso a la Atencion Temprana es dificil y que, principalmente, las madres se implican de una forma activa en la
intervencion, aunque no existe una buena aceptacién de la acondroplasia en estos primeros afios y creen necesaria la
creacion de una guia de Atencién Temprana.
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ABSTRACT:

The purpose of this research is to ascertain the extent of information that families of children with
achondroplasia are at the time of the birth of his son and how access to it, and to evaluate the difficulties in the entrance
to Care Services Early and his involvement in them. Finally, evaluating the need to create or not a guide to help them in
this process. The hypothesis that we considered is that most families have a child with achondroplasia have a lack of
knowledge about this disability and its treatment. That the information provided to them at the time of birth, is insufficient
and reassuring. That access to early childhood intervention is difficult and hard on acceptance. Finally, we have the
need for a guide to early childhood intervention in achondroplasia, to assist in this process. The methodology is based
on an analysis by Likert questionnaires that were sent through e-mail, 17 families of children with achondroplasia who
were between 0 and 6 years. The findings, based on the results of questionnaires are that the level of parental
knowledge about disability at the time of birth is very low, the information you find is mostly medical, medical
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involve mothers in an active way in the intervention, although there is good acceptance of achondroplasia in the first
years and create necessary the creation of an Early Warning Guide.
Key Words: Information, Families, Early Childhood , Achondroplasia.

Introduccién

La acondroplasia es la mas comun de las condrodisplasias humanas. Su nombre fue acufiado hace unos
cien afios para distinguir individuos con baja estatura desproporcionada de individuos con baja estatura proporcionada.
Los aspectos clinicos, genéticos, radioldgicos e histoldgicos sobre acondroplasia fueron establecidos en las décadas
de los 60 y 70 (Maroteaux y Lamy, 1964; Zellweger y Taylor 1965; Langer y col. 1967 y 1968; Silverman, 1968; Rimoin
y col., 1970; Scott, 1976).

La frecuencia de esta patologia en Espafia es de 1 caso por cada 20.000 habitantes. Es una mutacién
espontanea, que tiene lugar por azar. Alrededor del noventa por ciento de los nifios con acondroplasia no tienen
historia de ella en sus familias. La posibilidad de tener un hijo acondroplasico es del 50% si uno de los padres presenta
la enfermedad y del 75% si ambos son acondroplasicos.

Los nifios con acondroplasia presentan unas caracteristicas fisicas y psicolégicas que conllevan la
necesidad de recibir tratamiento en Atenciéon Temprana, con especial hincapié en areas y/o aspectos concretos. La
percepcion de si mismos, las alteraciones éseas, la obstruccion de las vias respiratorias altas, las manos
caracteristicas en tridente, la posible hidrocefalia o compresién de la médula espinal, entre otras, son aspectos a tener
en cuenta en el desarrollo del nifio acondroplasico. La intervencion precoz y especifica, tanto a nivel individual como
familiar, contribuye a mejorar estos aspectos, prevenir secuelas graves y a favorecer el desarrollo de los nifios que
presentan esta discapacidad.

Intervenir en Atencién Temprana no es solamente estimular al nifio/a; es, sobre todo, favorecer la creacion
de contextos adecuados donde él/ella pueda interactuar en condiciones 6ptimas. Asi la familia se convierte en objetivo
prioritario de la AT. El contexto fisico, la interaccién afectiva y las emociones de todas las personas que conviven con
el nifio/a son elementos basicos sobre los que debemos actuar (Perpifian S., 1993).

Método (participantes, instrumento y procedimiento)

Para la realizacion de este estudio se han pasado 17 cuestionarios a familias basados en una Escala Likert,
adaptados a las necesidades que considerabamos pertinentes. Ademas, se afiadieron varias preguntas abiertas para
observar las demandas de los padres hacia la sociedad o los profesionales, entre otros. Se enviaron a través de e-mail
en Esparfia y Latinoamérica, debido a las dificultades que nos ocasionaba la baja incidencia de la acondroplasia
(1/20.000). En vista a estos datos, la muestra utilizada, pese a parecer reducida, resulta ser suficientemente
significativa para el presente estudio.

Resultados

Tras un analisis descriptivo de los datos, podemos decir que los resultados obtenidos de los cuestionarios
se resumen en los siguientes:

B En qué grado conocia la
acondroplasia cuando
tuvoa su hijo

= En qué grado busco
informacion sobre la
acondroplasia

Imagen 1

El grado de conocimiento sobre la acondroplasia que tenian los padres antes del nacimiento de su hijo era
nulo en el 82% de los casos, poco en un 12% y solo en un 6% era bastante. Sin embargo, tras el nacimiento buscaron
bastante (35%) o mucha (53%) informacion.
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A través de qué medios buscé
informacion

= NINGUNO

H LIBROS

= REVISTAS

M INTERNET

= ASOC PADRES
= PROFESIONALES

El medio mas utilizado en la busqueda de informacién de las familias es internet (48%). En segundo lugar
se valora la informacién recibida por los profesionales (27%), seguida por la que proporcionan libros (9%) y
asociaciones de padres especificas sobre acondroplasia (9%) y finalmente las revistas (6%).

Imagen Il

Utilidad de la informacion

m Utilidad de la informacién
A—
\gl

La informacion encontrada por las familias, en un 41% ha sido muy util o bastante util (29%). Sin embargo,
un tanto por ciento significativo responde que ha sido regular (18%) y un 12% manifiesta que fue poco util.

Tipo de informacién

W SIN CLASIFICAR
W MEDICD

= SOCIAL

W EDUCATIVA

= INTERVENCION

En cuanto al tipo de informacién encontrada, la mas encontrada es la médica, en un 50%, seguida de la

QB N W B U O N

Imagen llI

Imagen IV
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educativa (18%), la social (15%) y finalmente la de intervencion (9%) o sin clasificar (9%).

Grado de respuesta de los médicos a
las necesidades de informacion y
atencion

m Grado de respuesta de |os
arofesionales mécicos a
: — las necesidades de

informaciény atencion

oON B OO ©

Imagen V
El grado de respuesta de los profesionales médicos a las necesidades de informacion y atencion de las

familias de nifios con acondroplasia, en su mayoria, ha sido regular (41%), un tanto por ciento importante manifiesta
que ha sido poco (29%), el 24% afirma que bastante y un 6% dice que fue nulo.

Fue facil el acceso a recursos de

rehabilitacion
4
35
3
25
2
15 H Fue facil el acceso a
0 ; recursos de rehabilitacion
0
Imagen V1

El acceso a los recursos de rehabilitacion o Atencidon Temprana, en general no ha sido muy sencillo. En el
31% de los encuestados no tuvo ninguna facilidad para el acceso, el 23% poca, un 15% regular, otro 15% bastante y el

15% restante mucha.
m Colabore usted en la
intzrvencida (hombres)
H Colaborz usted en la
intervencion (mujeres)
L1}

V 0 833- vév dg

= W s M

Imagen VI1
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En lo referente a la pregunta de la colaboracién en la intervencién de su hijo, tanto padres como madres
responden que es bastante, las madres en un 75% y los padres en un 67%. Sélo un 25% de los padres responden que
es poca y un 22% de las mujeres contesta que es regular, frente a un 11% de las mismas que afirma que es mucha.

4,5
4
3.5
4 M En qué grado tuvo que
2,5 renunciar a su trabajo
9] (hambres)

1,5

M En gqué grado tuve que
renunciar a su trabajo

0,5 (mujeres)

Imagen VIl

El grado de renuncia al trabajo es claramente mas significativo en mujeres que en hombres. Los hombres,
de forma mayoritaria, no han renunciado al trabajo nada (83%) o han renunciado poco (17%). Sin embargo, las
mujeres que han tenido un hijo con acondroplasia renunciaron mucho a su actividad laboral en un 36%, otro 36%, por
el contrario, no renuncié en ningun caso a su trabajo, finalmente un 18% de las madres encuestadas manifestd que la
renuncia fue regular y un 9% que fue poca.

Grado de adaptacién de la casa al
nifio

M En qué grado estd
adaptada su casa para su
hijo

(]
& & ébo‘ﬁ@ééx tﬁ.@‘p

Imagen 1X

Centrandonos en el grado de adaptacion de la casa a las necesidades del nifio con acondroplasia, las
familias responden en un 53% de los casos que ésta es poca, en un 24% que es regular, en un 18% que no existe tal
adaptacion y en el 6% restante que es bastante.

Necesidad de atencidn psicoldgica a

la familia
7
[
5
4
3 ‘]// B En qué grado cree que es
2 T necesana la atencién
é _("/- ; ; ; peicolégica ala familia
W O \yg- § d@
& & & & <«

Imagen X

La necesidad de atencion psicolégica de la familia se refleja en esta pregunta. Un porcentaje considerable
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piensa qe es muy necesaria (41%), seguido de otro que cree que es bastante importante (24%). Sélo un 18% opina
que esta necesidad es regular, con otro 18% que afirma que es poca.

En qué grado cree que es necesaria
una guia de AT en Acondroplasia

M En qué grado cree que es
necesaria una guia de AT
en Acondroplasia

Imagen X1

La creacion de una guia de Atencién Temprana en Acondroplasia se considera necesaria por un porcentaje
elevado de las familias. Un 65% cree que es muy necesaria y un 29% que es bastante necesaria. Sélo un 6% alega
que esta necesidad es regular.

Discusion y conclusiones

Tras la realizaciéon de este estudio a familias de nifios que padecen acondroplasia podriamos concluir, en
primer lugar, que el grado de conocimientos sobre la acondroplasia que poseian los padres antes del nacimiento de su
hijo era nulo, como manifiestan gran parte de los encuestados. Esto demuestra que la acondroplasia es una
discapacidad desconocida y, algo que llama mas aun la atencién, que este desconocimiento se extiende hasta incluso
el ambito familiar.

Pese a esto, todos buscaron bastante o mucha informacién tras el nacimiento del nifio. Se puede afirmar,
por tanto, que las familias presentan un gran interés por recabar datos sobre la acondroplasia y su tratamiento. Esta
necesidad de informacién de los padres es un proceso logico que les ayuda a superar el shock que les produce el
diagnéstico.

La informacién encontrada por las familias, en general ha sido util, por lo tanto se deduce que, para los
padres, cualquier tipo de informacién es valiosa. Sin embargo, hay que tener en cuenta que un tanto por ciento
significativo responde que le ha sido de poca ayuda, quizas porque, como se refleja en el estudio, la mayoria de la
informacién que encuentran es de tipo médico y para las familias es fundamental también recibir otros datos, tanto de
tipo educativo como social y de intervencién.

Por otra parte, estos datos darian a entender que la acondroplasia no es una patologia excesivamente conocida por
los profesionales de sanidad y por tanto la informacién que manejan y la que le proporcionan a las familias es escasa.
Ademas podriamos pensar también que no hay una buena atencién inicial durante los primeros momentos del
diagnéstico por parte de los médicos que atienden a los padres.

El acceso a los recursos de rehabilitacion o Atencién Temprana, en general no ha sido muy sencillo. Se
puede concluir, entonces, que no hay informacién inicial después del diagnostico sobre los recursos de Atencién
Temprana a los que pueden acudir, ni tampoco hay facilidad de acceso a los mismos para las familias afectadas.

En lo que se refiere a la implicacién activa de los padres en el proceso, podemos llegar a afirmar, después
de esta investigacion, que las madres son las mas involucradas, aunque también los padres (en menor medida)
colaboran en el tratamiento.

En general, son las madres las que renuncian a su trabajo para el cuidado del hijo con discapacidad, son
las que se implican en el proceso de intervencion y las que participan en el mismo. Los padres se muestran, en su
mayoria, mas al margen. Asimismo, debemos considerar también, como dato significativo, que las familias
encuestadas demandan una atencion psicolégica en todo el proceso de acompafiamiento.

La creacién de una guia de Atencién Temprana en acondroplasia puede ser un paso importante. Las
familias encuestadas consideran que es asi. Creen que es un documento necesario para ellas. Podemos afirmar,
entonces, que su elaboracion y difusién llevara a un mejor tratamiento y atencién a nifios con acondroplasia y sera un
apoyo fundamental para estas familias.
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