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Reino Unido

Hasta la fecha, la investigacion sobre el complejo de esclerosis tuberosa (TSC) se ha centrado principalmente en
manifestaciones fisicas de la enfermedad. Por el contrario, el impacto psicosocial de la CET ha...

recibi6 mucha menos atencion. Por lo tanto, el objetivo de este estudio fue examinar el impacto

del TSC sobre la salud, la calidad de vida (CdV) y el bienestar psicosocial de las personas con

TSC y sus familias. Cuestionarios con preguntas especificas de la enfermedad sobre la carga de

Se utilizaron cuestionarios de enfermedad de Boehringer-Méller (BOI) y de calidad de vida validados. Tras completar
consentimiento informado, incluimos a 143 personas que participaron en el estudio TOSCA (TuberOus

Estudio sobre el registro de esclerosis para aumentar la concienciacion de la enfermedad. Nuestros resultados destacaron la
carga sustancial que representa la CET en la vida personal de las personas con CET y sus

Familias. Casi la mitad de los pacientes experimentaron un progreso negativo en su educacion.

o carrera debido a la TSC (42,1%), asi como muchos de sus cuidadores (17,6% empleados;

58,8% desempleados). La mayoria de los cuidadores (76,5%) indicaron que la CET afecté la vida familiar y

relaciones sociales y laborales. Ademas, faltaba una atencion bien coordinada: un sistema fluido
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Carga de enfermedad y calidad de vida en la esclerosis multiple

La transicion de la atencion pediatrica a la atencién para adultos fue mencionada solo por el 36,8% de los

pacientes adultos, y el apoyo financiero, social y psicoldgico por el 21,1%, el 0% y el 7,9%, respectivamente.

Ademas, las tasas moderadas de dolor/malestar (35%) y ansiedad/depresion (43,4%) reportadas en todas las

edades y niveles de enfermedad demuestran el alto indice de satisfaccion del paciente (IB) y la baja calidad de

vida (CdV) en esta poblacién vulnerable.

Palabras clave: complejo de esclerosis tuberosa, calidad de vida, carga de enfermedad, epilepsia, TOSCA

INTRODUCCION

El complejo de esclerosis tuberosa (ETC) es un trastorno genético multisistémico
con una incidencia global de 1 por cada 6.000 a 10.000 nacidos vivos.

Se estima que mas de un millén de personas estan afectadas en todo el mundo
(1). Se caracteriza por el crecimiento de tumores benignos en varios érganos

de todo el cuerpo, incluyendo el cerebro, el rifién, los pulmones y la piel (2).
También se asocia con dificultades conductuales, psiquiatricas, intelectuales,
académicas, neuropsicologicas y psicosociales, agrupadas bajo el término
general TAND (Trastornos Neuropsiquiatricos Asociados a TSC) (3, 4). La
presentacion clinica de las manifestaciones de TSC es compleja (5-8). Su curso
natural varia entre individuos, con sintomas que aparecen a edades variables

y una gravedad que va de muy leve a grave, que puede incluso conducir a la
muerte. Ademas, se espera que las personas con TSC tengan atencién de
seguimiento de por vida para asegurar la detecciéon temprana de complicaciones
potencialmente mortales.

La presentacion clinica diversa representa una carga significativa para la
enfermedad, la atencion médica y el tratamiento (9).

Hasta la fecha, la mayoria de la investigacion sobre la CET se ha centrado
en la fisiopatologia, la epidemiologia, el diagnéstico y el tratamiento de la
afeccion (10). Se ha hecho relativamente poco para evaluar el impacto de la
CET en la calidad de vida (CdV) y el bienestar social de las personas con CET
y sus familias. Varios investigadores se han centrado en la carga de aspectos
especificos de la CET, como la epilepsia, el astrocitoma subependimario de
células gigantes (SEGA), el angiofibroma facial y el angiomiolipoma renal (8, 9,
11-14). Otros han evaluado el impacto de tratamientos especificos en la CdV,
como después de la cirugia de epilepsia (15), o han estudiado grupos
especificos, como el impacto en los cuidadores adultos (10, 16). Un estudio
retrospectivo que evalu6 a los padres de 99 nifios con CET mostré que
aproximadamente el 50 % informé estrés parental clinicamente significativo. El
estrés se relacioné con la presencia de convulsiones, antecedentes de
diagnostico psiquiatrico, discapacidad intelectual o problemas de conducta en
los nifios (17). Una encuesta en linea realizada en el Reino Unido a personas
con CET y sus cuidadores mostro valores de utilidad del estado de salud
(HSUV) significativamente inferiores al valor de referencia de la poblacion
general para el conjunto de valores del Reino Unido de la versién de tres
niveles del EuroQol-5D (EQ-5D-3L). Esto indica un deterioro sustancial en las
personas con CET (18).

Zoliner et al. realizaron una revision sistematica sobre la carga de enfermedad
(CDE) en la CET e incluyeron 33 articulos publicados hasta octubre de 2019,
de los cuales solo 14 abordaron la calidad de vida (19). Buscamos evaluar el
impacto de la CDE en la vida de las personas o sus cuidadores en términos de
CDE y CDE, utilizando una combinacién de preguntas complementarias
especificas de la enfermedad sobre la CDE y cuestionarios validados de CDE
en siete paises europeos.

METODOS

TOSCA, un registro de historia natural en CET, se llevo a cabo en 170 sitios de
31 paises de todo el mundo. Se ha proporcionado previamente una descripcion
detallada de los métodos del estudio TOSCA (20). El registro consta de una
seccién principal y seis proyectos de investigacion. Aqui presentamos los
hallazgos de uno de los proyectos de investigacion centrados en el indice de
actividad de la piel (IB) y la calidad de vida (CdV) en personas con CET.

Participantes. La

seleccion de los paises participantes en este proyecto de investigacion
se baso en la disponibilidad de cuestionarios de calidad de vida
validados en el idioma principal de cada pais. Con base en este
criterio, individuos con TSC de cualquier edad de siete paises
europeos fueron elegibles para este proyecto de investigacion
especifico, tras firmar un formulario de consentimiento adicional.

Medicién de la carga de la enfermedad A

todos los individuos inscritos se les pidié que completaran una serie de
preguntas complementarias que abordaban las necesidades de
asistencia social (circunstancias de los arreglos de vida, apoyo
financiero, social y psicologico, y fuentes de informacion), necesidades
de atencién médica (seguro médico, atenciéon médica y nivel de
satisfaccion, pruebas genéticas y asesoramiento genético), impacto en
la educacion y el empleo, impacto en la familia y transicion de la
atencion pediatrica a la de adultos (Material complementario). Estas
preguntas complementarias fueron desarrolladas por representantes
de los pacientes, que formaban parte del Comité de trabajo de TOSCA
en colaboracion con las asociaciones de pacientes de TSC. Los
borradores de los cuestionarios fueron revisados por dos cuidadores
para garantizar su claridad y exhaustividad. Cuando los individuos no
pudieron completar los cuestionarios por si mismos, se les pidi6 a los

cuidadores que completaran la versién proxy de los cuestionarios (informe del cuidac

Medicion de la calidad de vida Para evaluar

la calidad de vida, se administraron cuestionarios validados en idiomas locales
a personas con CET/cuidadores que participaron en este proyecto de
investigacion. Estos incluyeron los siguientes: (1) EuroQol-5D (EQ-5D), un
cuestionario autocompletado para adultos (edad, 218 afios); la versién proxy 1
del EQ-5D fue completada por el cuidador para nifios o adolescentes para
adultos que no pudieron completar el informe por si mismos; (2) QoL en
Epilepsy Inventory-31-Problems (QOLIE-31)-P para adultos (edad, 218 afios)
con epilepsia, completado por los propios individuos; (3) QoL en Epilepsia
Infantil (QOLCE) para nifios <10 afios con epilepsia (completado por los
cuidadores); (4) QoL en Epilepsy Inventory para
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Adolescentes-48 (QOLIE-AD-48) para nifios de 11 a 17 afios

con epilepsia, completado por los propios sujetos.

Analisis de datos

Los datos sobre calidad de vida y BOI se registraron una vez (es decir, sin seguimiento).

(se solicitd) antes de la fecha limite de datos (10 de agosto de 2017).
Se envio una copia de los cuestionarios en papel recopilados desde

cada sitio clinico a la organizacion de investigacion clinica (CRO)

para la entrada de datos en el estudio TOSCA. Los datos fueron extraidos posteriormente.

y analizados por la CRO. Respuestas a las preguntas de la BOI
y las escalas de calidad de vida se resumieron mediante estadisticas descriptivas
(nuimero de encuestados, media, desviacion estandar, mediana,
rango, frecuencia), considerando el subgrupo basado en la edad como nifios
(<11 afos), adolescentes (de 11 a <18 afios) y adultos (de 11 a <18 afios)
218 afios).

Las personas con TSC o sus cuidadores calificaron su nivel
de deterioro en cinco dimensiones (movilidad, autocuidado,
actividades habituales, dolor/malestar y ansiedad/depresion). Cada
La dimension tiene tres niveles: sin problemas, con algun problema y
confinado a la cama. La puntuacién media del termémetro para EQ-5D y
La puntuacién media del estado de salud en el cuestionario QOLIE-31-P fue
Registrado en una escala de 0 a 100, donde 0 es el peor
estado de salud imaginable y 100% el mejor. Ademas, cada

El paciente calificé la importancia de las siete subescalas del QOLIE 31-P

TABLA 1 | Caracteristicas demograficas.

En general (N = 143)

Sexo #
Masculino 54 (37.8)
Femenino 88 (61.5)

Edad en el momento del consentimiento (afios)

142
Media (DE) 19.8 (15.24)
Mediana (rango) 14 (3-72)

Duracion del TSC (afios)

141
Media (DE) 13.5 (9.44)
Mediana (rango) 11.2 (1.6-43.5)

Pais
Bélgica 24 (16.8)
Francia 30 (21.0)
Alemania 11(7.7)
Italia 58 (40.6)
Espafa 11(7.7)
Suecia 6(4.2)
3(2.1)

Personas con epilepsia
norte(%) 67 (46.9)

Duracién de la epilepsia (afios

Media (DE)

Mediana (rango)

) al inicio del proyecto de investigacion

66
16.6 (12.53)
12.8 (2.7-55.4)

#No se disponia de informacién sobre el sexo de un paciente. Los valores se expresan como n (%) a menos que

‘amenos que se Indique lo contrario.

(energia, estado de animo, actividades diarias, cognicion, efectos de la medicacion,
preocupacion por las convulsiones y calidad de vida en general) de uno a siete, con
siendo uno el tema mas importante y siete el menos importante

uno. Las puntuaciones de las subescalas del cuestionario QOLIE-31-P fueron las
medio de las puntuaciones de los elementos convertidos multiplicadas por la angustia
Puntuacion. La puntuacion total del QOLIE-31-P se calculé dividiendo

la suma de las subescalas por la suma de las puntuaciones de angustia

TABLA 2 | Necesidades de atencion social: resultados informados por los propios pacientes y los cuidadores.

Auto-reportado Personas con esclerosis tuberosa

personas con esclerosis tuberosa reportado por
cuidadores
adolescentes Adultos Nifios/ Adultos
N=17 N =38 adolescentes N=17
N=71

Circunstancias de los arreglos de vida

Vive solo ESO 5(13.2) ESO 1(5.9)
Vive con ESO 21 (55.3) ESO 2(11.8)
conyuge/pareja

Vive con otros familiares ESO 10 (26.3) ESO 13 (76.5)
Falta informacion ESO 2(5.3) ESO 1(5.9)

Se necesita ayuda con las actividades diarias.
Si ESO 3(7.9) ESO 8 (47.1)
No ESO 35(92.1) ESO 9(52.9)

Asistencia a domicilio

Enfermero 0 0 1(1.4) 1(5.9)
Asistencia diaria por 1(5.9) 0 5(7.0) 1(5.9)
cuidador profesional (remunerado)

Asistencia del cuidador de 0 5(13.2) 16 (22.5) 7(41.2)
amigo/familiar/pariente (no

pagado)

Los individuos sintieron que 5(29.4) 16 (42.1) 31(43.7) 6(35.3)

asistencia y apoyo en
el hogar no era suficiente

Apoyo financiero, social y psicolégico

Subsidio por discapacidad 6(35.3) 8(21.1) 39 (54.9) 13 (76.5)
Subsidio para cuidadores 1(5.9) 0 9(12,7) 0
Asistencia de un trabajador social 1(5.9) 0 6 (8,5) 1(5.9)
Apoyo de servicios sociales 1(5.9) 0 3(4.2) 2(11.8)
Asesoramiento psicoldgico 2 (11.8) 3(7.9) 10 (14.1) 0
Fuentes utilizadas para obtener informacion sobre derechos y beneficios

Médico 7 (41,2) 25 (65,8) 46 (64.8) 9 (52.9)
Internet/Sitios web 9 (52.9) 14 (36.8) 49 (69.0) 7(41.2)
Grupo de pacientes 2(11.8) 5(13.2) 20 (28,2) 6 (35,3)
Asistente social 1(5.9) 1(2,6) 21(29,6)6 3(17.6)
Gobierno local 1(5.9) 4(10,5) (8,5) 2(11.8)
Enfermero 0 2(5.3) 3(4.2) 3(17.6)

La fuente mas atil

Médico 9(52,9) 25 (65,8) 34 (47,9) 8 (47,1)
Internet/Sitios web 4(23.5) 4(10.5) 19 (26.8) 3(17.6)
Grupo de pacientes 2(11.8) 2(5.3) 12 (16.9) 4 (23.5)
Asistente social 1(5.9) 0 13 (18.3) 3(17.6)
Gobierno local 1(5.9) 2(5.3) 3(4.2) 0
Enfermero 0 0 1(1.4) 0

NA no aplicable. Los valores se expresan como n (%).
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multiplicado por 100. Si mas de la mitad de los elementos de una subescala
No habia respondido, la subescala no fue incluida en el total

TABLA 3 | Necesidades de atencion de salud: resultados informados por los propios pacientes y los cuidadores.

Auto-reportado Informado por los cuidadores

Puntuacién. Para cada subescala de QOLCE, la respuesta para cada item

personas con esclerosis tuberosa personas con esclerosis tuberosa

se convirtié en una puntuacién de 0 a 100 puntos, donde las puntuaciones altas reflejan

el nivel mas alto de funcionamiento. adolescentes Adultos Nifios/ Adultos
N=17 N =38 adolescentes N =17
N=71
RESULTADOS
Personas con seguro médico
Ciento cuarenta y tres personas (88 nifios y adolescentes, Seguro privado 2(11.8) 7 (18.4) 31(43.7) 6 (35.3)
y 55 adultos) de siete paises europeos se inscribieron en Seguro publico 6(35.3) 14 (36.8) 37 (52.1) 4 (23.5)
Este proyecto de investigacion forma parte del estudio TOSCA (Tabla 1). Sin seguro 7(412) 15 (39.5) 1(155) 8(47.1)
El tiempo medio desde el diagndstico inicial de CET fue de 13,5 afios (mediana,
Se pensaba que las personas 0 0 1(1.4) 0
11,2 afios; rango, 1,6—43,5). De las 143 personas inscritas, 67 H
e pagado extra por
(28 adultos) tenian epilepsia (46,9%). La duracion media de la epilepsia seguro privado debido
fue de 16,6 afios (mediana, 12,8 afios; rango, 2,7-55,4). ala condicion TSC
El seguro publico era 0 2(5.3) 9(12.7) 1(5.9)
. negado debido a TSC
Carga de la enfermedad: resultados autoinformados
17 adolescentes (19,3%; de entre 11y <18 afios) y 38 Bruebas genéticas
Los adultos (69,1%) completaron el cuestionario de forma independiente. El paciente tenia gendtica 13(765) 31816 57(80-3) 16 (94.1)
Prueb TSC
De ellos, un adolescente (5,9%) y cinco adultos (13,2%) necesitaron atencion adicional. ruebas para
. X o R . . . Se le ofrecio al paciente 1(5.9) 1(2.6) 3(4.2) 0
Asistencia a domicilio. En la mayoria de los casos, la asistencia fue proporcionada por _ B
pruebas genéticas pero lo hicieron
cuidadores no remunerados (un familiar o amigo). 29,4% adolescentes no lo hagas
y el 42,1% de los adultos sintieron que la asistencia y el apoyo en el hogar El paciente no habia sido 0 3(7.9) 7(9.9) 1(69)
no fue suficiente (Tabla 2). Financiero, social y psicolégico Se ofrecieron pruebas genéticas
El apoyo fue recibido por 8 (21,1%), 0 (0%) y 3 (7,9%) de los adultos. para TSC
demandado, respectivamente. Asesoramiento genético
Nueve adolescentes (52,9%) y 16 adultos (42,1%) tuvieron acceso El paciente tenia genética 9(52.9) 26 (68.4) 43 (60.6) 10 (58.8)
a seguros publicos y/o privados (Cuadro 3). Aunque ninguno de asesoramiento
. . . e . Se le ofreci6 al paciente 0 0 3(4.2) 0
Las personas informaron que tuvieron que pagar extra por servicios privados.
seguro debido a TSC, dos adultos (5.3%) informaron que la salud asesora@?’nto genetico
pero decidié no hacerlo
o se le negd cualquier tipo de seguro debido a TSC. TSC fue tenerlo
manejados por especialistas de TSC en 12 adolescentes (70,6%) y 28 El paciente no habia sido 4(235) 6(15.8) 19 (26.8) 4235)

adultos (73,7%). Veintinueve adultos (76,3%) informaron que

tenia acceso a una clinica de TSC cuando era necesario, mientras que no tenia acceso a TSC

Seis adultos (15,8%) informaron de casos de TSC.

por mas de tres médicos en 15 adultos (39,5%). Suave

La transicion de la atencién pediatrica a la atencion para adultos fue reportada solo por 14

adultos (36,8%). Casi una quinta parte de los pacientes estaban insatisfechos con

diversos aspectos de su atencién médica y casi el 50% no pudieron
para informar si su atencién sigui¢ las pautas clinicas (Figura 1).

Se informd que el TSC habia afectado la carrera/educacion
progreso en tres adolescentes (17,6%; Tabla 4). Catorce
adolescentes (82,4%) asistian a la educacion regular. Seis
Los adolescentes (35,3%) recibieron apoyo adicional en clase; no
Los adolescentes recibieron educacion en casa. De los 38 adultos, 20 (52,6%)
estaban empleados y siete no podian trabajar (4 debido a la TSC; 3
debido a otras razones). Dieciséis adultos (42,1%) expresaron que el TSC
habian afectado su carrera o educacién de diferentes maneras: impacto
sobre progresion profesional/ascensos (25%), eleccién de carrera (25%),
pérdida de empleo (31,3%), a tiempo parcial en lugar de tiempo completo
trabajo (31,3%), o haber alcanzado el nivel educativo (37,5%).

Carga de la enfermedad: reportada por el cuidador
Resultados

Los padres/cuidadores completaron los cuestionarios para

71 nifios y adolescentes (80,7%; 38 nifias y 32

nifios) y 17 adultos (30,9%; 11 mujeres y 6 hombres)

Ofreci6 genética

asesoramiento para TSC

Numero de médicos que gestionan la TSC

1 8(47.1) 12(31.6) 17 (23.9) 6(35.3)
2 3(17.6) 5(13.2) 11 (15.5) 1(5.9)
3 0 3(7.9) 11 (15.5) 2(11.8)
>3 6(35.3) 15 (39,5) 31(43.7) 7(41.2)
Datos no proporcionados 0 3(7.9) 1(1.4) 1(5.9)

TSC esta gestionado por*

General 1(5.9) 9(23.7) 17 (23.9) 6 (35.3)
practicante/familia
doctor
Especialista en TSC 12(70,6) 7 28 (73,7) 39 (54,9) 16 (94.1)
Otro especialista (41,2) 19 (50,0) 49 (69,0) 7(41.2)

Acceso a la clinica TSC

Las personas tenfan acceso 13 (76.5) 29 (76.3) 43 (60.6) 16 (94.1)
Ala clinica cuando sea necesario

Distancia a la clinica TSC desde casa

<50 kilometros 10 (58.8) 14 (36.8) 18 (25.4) 4 (23.5)

>50 kilémetros 3(17.6) 15 (39,5) 30 (42.3) 12 (70.6)

Personas en contacto con la asociacién nacional de TSC

Si 9 (52.9) 14 (36.8) 36 (50.7) 9(52.9)
No 7(41,2) 22 (57,9) 2 33 (46,5) 2 7(41.2)
Datos no disponibles 1(5,9) (5,3) (2,8) 1(5.9)

*Es posible que los participantes hayan proporcionado mas de una respuesta. Los valores se expresan como n (%).

Fronteras en Neurologia | www.frontiersin.org

Agosto de 2020 | Volumen 11 | Articulo 904


https://www.frontiersin.org/journals/neurology
https://www.frontiersin.org
https://www.frontiersin.org/journals/neurology#articles

Machine Translated by Google

Jansen y otros. Carga de enfermedad y calidad de vida en la esclerosis mulltiple
. Muy o bastante satisfecho . Muy o bastante insatisfecho . Desaparecido/no conocido
A oo
90
80
70
60
g
£ w0
2
§ 40
30
20
10
0
ion entre Atencion médica para Nivel de Gestion de todos los  Explicacion de Nivel de Explicacion de las
acuerdo con las especialistas visitas hospitalarias TsC participacion enlas  aspectos de Condicién de TSC satisfaccion al opciones de
directrices decisiones Condicién de TSC obtener los tratamiento
nacionales de TSC de tratamiento medicamentos prescritos
B 00 4
90
80
70
60
g
£ 50 A
2
é 40 A
30
20
10
o J
ion entre Atencion médica para Nivel de Gestion de todos los  Explicacion de Nivel de Explicacion de las
acuerdo con las especialistas visitas hospitalarias TsC participacion enlas  aspectos de Condicién de TSC satisfaccion al opciones de
directrices decisiones Condicién de TSC obtener los tratamiento
nacionales de TSC de tratamiento medicamentos prescritos
4o o0 -
90 -
80 -
70
60
g
£ 50+
2
é 40 4
30
20 -
10
0
ion entre Atencion médica para Nivel de Gestion de todos los ~ Explicacion de Nivel de Explicacion de
acuerdo con las especialistas visitas hospitalarias TsC participacion enlas  aspectos de Condicién de TSC satisfaccion al tratamiento
directrices decisiones Condicién de TSC obtener los opciones.
nacionales de TSC de tratamiento medicamentos prescritos
D o -
90
80 -
70
60
g
£ 50
2
é 10
30
20
10
o
ion entre Atencion médica para Nivel de Gestion de todos los ~ Explicacion de Nivel de Explicacion del
acuerdo con las visitas hospitalarias TSC participacion en aspectos de Condicién de TSC satisfaccion tratamiento
directrices especialistas tratamiento Condicion de TSC obtencion de opciones
nacionales de TSC decisiones medicamentos recetados
FIGURA 1 | Satisfaccion con aspectos del tratamiento en (A) Nifios autoinformados, (B) Adultos autoinformados, (C) Nifios informados por el cuidador y (D) Adultos informados por el cuidador.
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TABLA 4 | Impacto del TSC en la educacion, el empleo y las relaciones.

Auto-reportado Informado por los cuidadores
personas con esclerosis tuberosa personas con esclerosis tuberosa
adolescentes Adultos Nifios/ Adultos
N =17 N =38 adolescentes N =17
N=71
Impacto en la educacién
Impacto del TSC en 3(17.6) 16 (42.1) 47 (66.2) 12 (70.6)
carrera/educacion propia o
cuidadores (en caso de
nifios)a
Carrera 0 4(25.0) 17 (36.2) 1(8.3)
progresion/ascensos
Eleccion de carrera 0 4(25.0) 16 (34.0) 1(8.3)
Pérdida de empleo 2(66.7) 5(31.3) 10 (21,2) 1(8.3)
Trabajo a tiempo parcial en lugar de 0 5(31.3) 25 (53,2) 1(8.3)
que tiempo completo
Nivel de educacién alcanzado 1(33,3) 6 (37,5) 3 (6,4) 10 (83.3)

Estado laboral actual de usted o de sus cuidadores (en caso de

nifos informados por los cuidadores)

Empleado (ya sea a iampo compieto o complelo) 11 (64,7) 20 (52,6) 47 (66.2) 3(17.6)
tiempo parcial)

No puede trabajar debido a 0 4(10.5) 8(11.3) 10 (58.8)
condicion

No puede trabajar pero no 0 3(7.9) 8(11.3) 1(5.9)
debido a la condicion

Alumno 2(11.8) 2(5.3) 0 1(5.9)

Ama de casa 4 (23.5) 7(18.4) 10 (14.1) 1(5.9)

Impacto del TSC en las relaciones de uno mismo o de los cuidadores (en caso de

nifios informados por los cuidadores)

Relaciones familiares 3 (17.6) 8(21.1) 29 (40.8) 4 (23.5)

Relaciones sociales 2(11.8) 14 (36.8) 36 (50.7) 11 (64.7)

Compafiero de trabajo 0 4(10.5) 17 (23.9) 1(5.9)
relaciones

El nifio esta en la corriente principal 14 (82.4) ESO 43 (60.6) ESO
educacion

El nifio recibe adicional 6 (35.3) ESO 31 (43.7) ESO

apoyo en clase

Soporte adicional 2(11.8) ESO 13 (18.3) ESO
Provoca que el nifio tenga mas

problemas

aEs posible que las personas hayan informado sobre una o mas maneras de influir en su carrera o educacion. Valores

se expresan como n (%).

que no pudieron completar los cuestionarios
por si mismos.

De los 71 nifios y adolescentes informados por sus cuidadores, 20

(28,2%) necesitaba ayuda en casa, proporcionada principalmente por personas no remuneradas.

cuidadores en el 80% de los casos (Tabla 2). De los 17 adultos que informaron
tener cuidadores, uno (5,9%) vivia solo, dos (11,8%) con

una pareja y 13 (76,5%) con otros miembros de la familia. Ocho

(47,1%) personas necesitaban ayuda con las actividades diarias. Acerca de
La mitad de los individuos que informaron tener cuidadores (50,7% nifios y

adolescentes y 52,9% adultos) estaban en contacto con sus vecinos.
Asociaciones de TSC.

La TSC fue atendida por especialistas en TSC en 39 (54,9%) nifios y
adolescentes, segun lo informado por sus cuidadores, y en 16 (94,1%) adultos,
segun lo informado por sus cuidadores (Tabla 3). Veintitrés cuidadores (32,4%)
denunciaron que sus nifios, nifias y adolescentes no tenian acceso a
Clinicas especializadas de TSC, pero la mayoria de los adultos informados por los cuidadores (94,1%)
Lo hicieron. La mayoria de los nifios y adolescentes reportados por los cuidadores (80,3%)
y los adultos informados por los cuidadores (94,1%) se sometieron a pruebas genéticas
para la esclerosis tuberosa, pero sélo el 60,6% de los pacientes recibié asesoramiento genético.
nifios y adolescentes, y el 58,8% de los adultos. Ninguno de los seis
(35,3%) adultos informados por cuidadores que recibieron seguro privado
Sintieron que tenian que pagar extra debido a TSC y solo un paciente
(5.9%) report6 que le negaron seguro médico o de cualquier tipo
debido a TSC.

Los cuidadores han informado que el TSC ha afectado su carrera.
o la educacién de sus hijos y adolescentes en diferentes
formas. Estas incluyen trabajo a tiempo parcial en lugar de tiempo completo
(53,2%), impacto en la progresion profesional/ascensos (36,2%),
eleccion de carrera (34,0%), pérdida de empleo (21,2%), impacto
sobre el nivel educativo (6,4%). De los 17 cuidadores informados
De los adultos, solo tres (17,6%) estaban empleados, mientras que 10 (58,8%)
no pudieron trabajar debido a la CET. Diez (83,3%) cuidadores informaron
Los adultos informaron del impacto del logro educativo. Relaciones
El 53,5% de los cuidadores se vieron afectados debido a la TSC del nifio.
Casos con impacto en el ambito familiar, social y laboral.
Se reportaron relaciones en 29 (40,8%), 36 (50,7%) y 17
(23,9%) casos, respectivamente. Impacto en la familia, social y
Se han observado relaciones de trabajo segun la condiciéon de TSC en

76,5% de los adultos que informaron tener cuidadores.

Calidad de vida (CdV) en pacientes con TSC
Cuestionario EQ-5D

En general, los cuestionarios EQ-5D (o Q-5D proxy version 1) fueron
Completado para los 143 participantes. La dificultad de movilidad fue

reportado por 34 individuos (23,8%) y 32 (22,4%) experimentaron

Dificultad para el autocuidado. Veintiséis personas (18,2%) fueron...

Incapaces de realizar sus actividades habituales, cincuenta personas (35%) tenian
dolor o malestar moderado y cuatro individuos (2,8%) tuvieron

Dolor o malestar extremo. Sesenta y dos personas (43,4%)

informaron ansiedad/depresion moderada, mientras que seis personas

(4,2%) reportaron ansiedad/depresion extrema. Ansiedad/depresion

y se informé de dolor/malestar tanto en los autoinformados como en los

como grupos informados por los cuidadores y presentes tanto en nifios como en
adolescentes y adultos (Figura 2). En la escala del termémetro de

0—100 (100 es el mejor estado de salud imaginable y 0 como

(el peor estado imaginable) la puntuacion media fue 70,6.

Cuestionario QOLIE-31-P

El cuestionario QOLIE-31-P fue completado por 24 personas.

La puntuacién total del cuestionario QOLIE-31-P fue de 71,6

(desviacion estandar [DE]: £16,7, Tabla 5). La media (+DE)

Las puntuaciones para las diferentes subescalas fueron: energia (47,0 + 27,6), estado de animo
(53,4 + 29,8), actividades diarias (67,0 + 33,3), cognicion (63,6 +

37,5), efectos de la medicacion (56,9 + 31,5), preocupacion por las convulsiones (49,8 +
31,4) y calidad de vida global (53,8 + 29,1).
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FIGURA 2 | Resumen del cuestionario EQ-5D en (A) adultos y (B) nifios.

Ansiedad/Depresion

Cuestionario QOLCE El

cuestionario QOLCE fue completado por 70 cuidadores.

La puntuacién media de QOLCE fue 52,3 (DE: +18,9, Tabla 5). Las puntuaciones
medias (xDE) de las diferentes subescalas fueron: calidad de vida (51,5 + 27,5),
restricciones fisicas (44,6 + 24,4), energia/fatiga (54,5 + 22,7), depresion (70,7 +
17,6), ansiedad (58,8 + 20,5), control/impotencia (56,1 + 20,1), autoestima (63,9
+ 19,6), atencion/concentracion (37,5 £ 28,7), memoria (54,2 + 23,8), lenguaje
(42,1 £ 28,7), otras funciones cognitivas (31,7 + 29,0), interacciones sociales
(53,6 + 21,7), actividades sociales (63,8 + 35,5), estigma (66,1 + 36,4),
comportamiento (50,5 + 20,6) y salud general (48,5 + 27,3). La puntuaciéon mas

alta se registrd en depresion y la mas baja en otras funciones cognitivas.

Cuestionario QOLIE-AD-48 Ocho

adolescentes de 11 a 17 afios con epilepsia completaron el cuestionario. La
puntuacion total media del cuestionario QOLIE-AD-48 fue de 74,2 (DE: £13,9,
Tabla 5). La puntuacion de las subescalas fue el impacto de la epilepsia (82,7 +
20,2), la memoria/concentracion (74,1 + 22,3), el funcionamiento fisico (83,1
18,1), el estigma (81,9 + 22,2), el apoyo social (69,5 + 22,5), el comportamiento
escolar (97,7 + 3,2), las actitudes hacia la epilepsia (30,4 + 7,6) y las percepciones
de salud (61,5 + 9,9).

DISCUSION

Este estudio tuvo como objetivo evaluar el BOl y la calidad de vida en nifios y
adolescentes, y adultos con CET y sus familias. El BOI se centré

sobre las necesidades de asistencia social, las necesidades de salud (asistencia
sanitaria) y el impacto del TSC en la educacion, el empleo y la vida familiar. La
calidad de vida de los individuos se evalu6 mediante medidas estandarizadas.
Hasta donde sabemos, este estudio representd la evaluacion mas completa y
multinacional del impacto de la |0 y la calidad de vida en el TSC hasta la fecha.

Este estudio destaco cuatro hallazgos principales. El indice de actividad
sexual (I0S) en familias con pacientes con CET fue alto, como lo demuestran
sus experiencias de asistencia insuficiente en el hogar y por parte de los servicios
sociales. Las personas con CET reportaron un uso significativo de los servicios
de salud, pero consideraron insuficiente el apoyo de las asociaciones y
organizaciones de pacientes con CET. Ademas, el impacto de la CET en la
educacion, el empleo y la vida social y familiar de las personas fue profundo. En
cuanto a la calidad de vida, tanto los nifios y adolescentes como los adultos
reportaron niveles de moderados a severos de dolor o malestar, y ansiedad o
depresion, lo cual también fue indicado por sus cuidadores.

Las personas con CET y sus familias tienen necesidades insatisfechas de

apoyo por parte de los trabajadores sociales que prestan diversos servicios, lo
que coincide con hallazgos previos (8). La mayoria de los servicios no estaban
disponibles, o no se ofrecian o no se prestaban adecuadamente. Posiblemente,
estos profesionales no conocian adecuadamente las necesidades especificas de
las personas con o sin la experiencia para brindar el apoyo adecuado. Otra
explicacién de esta necesidad insatisfecha podria ser la dificultad de los
trabajadores sociales para contactar con las familias de las personas con CET
por razones practicas, o las barreras personales que las familias de las personas
con CET tenian para buscar ayuda. Claramente, nuestros hallazgos subrayan la
urgente necesidad de una mayor concienciacion en los servicios sociales sobre

la importancia del seguimiento temprano y sistematico.
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TABLA 5 | Resumen de los cuestionarios QOLIE-31-P, QOLCE y QOLIE-AD-48
montones.

n Media DE Mediana Rango
QOLIE-31-P
Energia 24 47.0 27.6 45.0 2.5-90
Animo 24 53.4 29.8 63.5 3.6-92
Actividades diarias 24 67.0 33.3 731 3.8-100
Cognicion 24 63.6 375 711 0,3-100
Efectos de los medicamentos 24 56.9 31.5 57.5 1.3-100
Preocupacionpor s convuisiones 24 49.8 314 45.8 0,4-100
Calidad de vida general 24 53.8 29.1 58.1 3.3-95
Puntuacién final 24 716 16.7 75.8 27.3-93.4
HABITACION
67 515 275 50.0 0-100
Restricciones fisicas 69 446 24.4 45.8 0-100
Energia/fatiga 67 54.5 227 62.5 0-100
Depresion 68 70.7 17.6 75.0 8.3-100
Ansiedad 68 58.8 205 50.0 25-100
Control/impotencia 64 56.1 20.1 50.0 18.8-100
Autoestima 65 63.9 19.6 70.0 15-95
Atencién/concentracion 66 37.5 28.7 32.3 0-100
Memoria 58 542 238 56.3 0-100
Idioma 60 421 28.7 44.4 0-100
Otras funciones cognitivas 64 317 29.0 25.0 0-100
Interacciones sociales 56 53.6 21.7 60.0 0-100
Actividades sociales 67 63.8 35.5 66.7 0-100
Estigma 56 66.1 36.4 75.0 0-100
Comportamiento 69 50.5 20.6 48.4 0-93,8
Salud general 68 48.5 273 50 0-100
Puntuacién final 70 52.3 18.9 51.5 12.2-91.7
QOLIE-AD-48
Impacto de la epilepsia 8 82.7 20.2 91.7 39,6-95,8
Memoria/concentracion 8 74.1 22.3 82.5 45-100
Funcionamiento fisico 8 83.1 18.1 87.5 55-100
Estigma 8 81.9 222 83.3 33.3-100
Apoyo social 8 69.5 225 59.4 43,8-100
comportamiento escolar 8 97.7 3.2 100.0 93,8-100
Actitudes hacia la epilepsia 7 304 76 31.3 18,8-37,5
Percepciones de salud 8 61.5 9.9 58.3 50.0-75
Puntuacién final 7 74.2 13.9 81.2 46,1-85,7

de las personas con CET y su entorno (21). Cuando
Tales necesidades siguen sin reconocerse y los miembros de la familia se sienten urgidos
asumir diversas responsabilidades y no logré introducir
atencion profesional adicional de manera oportuna, previniendo una optima
Orientacion con atencion a objetivos o preferencias individuales.

Las personas con CET mostraron diversas manifestaciones clinicas
para lo cual visitaron a especialistas de la salud. A lo largo de su
vidas, hicieron un uso significativo de los servicios de salud como
resultado de la atencién médica multidisciplinaria regular indicada
para el manejo del CET (22). Sin embargo, el presente estudio
demostré que la alta utilizacion de la atencion sanitaria y el seguimiento por un
El especialista o la clinica de TSC no estaban relacionados con la afectacion de TSC
asociaciones y organizaciones de pacientes en el cuidado del individuo
trayectoria. Las razones podrian ser que los pacientes no estaban familiarizados

con ellos, no convencidos de su importancia para su propia

situacién o experiencia suficiente apoyo de su propia privacidad
red. También era plausible que estos socios sociales fracasaran
llegar a las familias con TSC de la manera correcta o no cumplieron con sus expectativas.
expectativas con respecto a los tipos de apoyo.
También se observo la falta de servicios de atencion adecuados.
reflejado en las diferencias entre individuos en términos de salud

seguros, pruebas genéticas y asesoramiento. Estos hallazgos
Indican la necesidad de revision y estandarizacion de los seguros.
politicas para personas con esclerosis tuberosa o enfermedades crénicas en general,
asi como una atencidn clinica caracterizada por un trato personalizado y
enfoque transparente. A pesar de este desequilibrio entre la necesidad de atencién
y la prestacion de cuidados, las personas en este estudio informaron satisfaccion
con el tratamiento y seguimiento de su enfermedad. Ademas,
La transicion de la atencion pediatrica a la atencién de adultos con TSC fue un paso importante.
area de preocupacion (23). Aunque esta fase generalmente se considera
desafiante o dificil (24), nuestros resultados mostraron un proceso fluido
en casi la mitad de los casos. Practicas que favorecen la transicion, como
Uso de un plan de accion individual, implementacion de una transicion
Protocolo y constitucion de un equipo mixto pediatrico-adulto con un
El coordinador de transicion podria ser util en la atencion de TSC (25, 26).
TSC tuvo una fuerte influencia en la educacion y la profesion.
carrera profesional de las personas afectadas. Especialmente en adultos, su nivel de
educacion, eleccién de carrera, progresion profesional y promocion,
y la tasa de empleo se vieron afectadas por la enfermedad. Aparte de
la presencia de TSC, otras influencias, directas o indirectas,
relacionados con la enfermedad deben tenerse en cuenta. Tener
Pocas expectativas profesionales para el futuro, al verse enfrentado
con actitudes negativas de los compaferos y falta de organizacion
Para mejorar las condiciones de trabajo, se podria reducir ain mas la
oportunidades del paciente en el trabajo (27, 28). El impacto de la CET en
La educacion era relativamente menor en el grupo de auto-informe
adolescentes, un hallazgo que probablemente esté sesgado por su supuesta
fenotipo mas leve ya que pudieron completar el BOl y
Cuestionarios de calidad de vida de forma independiente. Investigaciones previas demostraron
un mayor grado de ausentismo, un rendimiento deteriorado y
menor productividad escolar en pacientes pediatricos (28). Parece
Por lo tanto, es recomendable orientar a los pacientes jévenes sobre la eleccién del estudio y
Realizar un seguimiento de la vida laboral de los adultos, mientras se escuchan las opiniones expresadas
Preguntas, inquietudes y problemas.
La TSC tiene efectos significativos en el bienestar social y familiar.
vida de individuos jévenes y adultos con CET. Los pacientes
La alta dependencia de su entorno puede generar sentimientos de
desorientacion, soledad y niveles de estrés clinicamente significativos en
pacientes, sino también en familiares (10, 17). Nuestros datos muestran la
Efecto marcado del TSC en los ingresos, la carrera y la psicologia
bienestar de la familia del individuo. Por lo tanto, es esencial
para identificar y abordar las fuentes de dicha angustia familiar,
que varian segun las caracteristicas personales del paciente,
estado de salud y entorno de vida. Problemas en nifios y
adultos con TSC, como epilepsia grave y otras enfermedades persistentes
problemas de salud, trastornos neuropsiquiatricos (TAND) y falta de
La falta de apoyo de la red familiar puede suponer una carga pesada.
en la familia de individuos con CET (2, 29, 30). Como resultado,
La familia puede quedar aislada a medida que se pierden las amistades y los vinculos profesionales.
Las relaciones reciben menos atencién (16). Sin embargo, se ha
Se ha demostrado que el apoyo externo puede ayudar a fortalecer la familia.

recursos, ya que pueden afrontar mejor los problemas multifacéticos
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de TSC y regularmente desvian su atencién de la enfermedad hacia eventos y
momentos placenteros de la vida (10).

Con respecto a la calidad de vida, las personas con CET de todas las edades, asi
como sus cuidadores, informaron niveles de moderados a severos de dolor o malestar,
y ansiedad o depresion. Para lograr una vision integral de la calidad de vida relacionada
con la salud en personas con CET, las investigaciones sugirieron investigar otros
indicadores como la fatiga, el estrés emocional y la participacién (31). En particular, la
participacion es importante, ya que este concepto multidimensional captura como la
salud del paciente determina su participacion en la vida diaria, teniendo en cuenta las
discapacidades funcionales e intelectuales. Evaluar la tasa de participacion del
individuo en términos de educacion, actividades sociales y tiempo libre es necesario
para el desarrollo de intervenciones que permitan una larga vida con una buena calidad
de vida (32).

En futuros estudios sobre BOI y calidad de vida, se podrian utilizar instrumentos
estandarizados para medir la participacion, como cuestionarios para pacientes y
cuidadores (33, 34).

Al interpretar los resultados de este estudio, deben tenerse en cuenta ciertas
limitaciones. No todos los pacientes completaron todos los cuestionarios del estudio, y
solo una pequefia submuestra de pacientes del registro TOSCA se inscribi6 en el
presente estudio.

Aunque la informacion se recopilé tanto de personas que pudieron autodeclararse
como de cuidadores de personas que no pudieron hacerlo, es probable que la gravedad
general de la enfermedad de la cohorte sea mas leve en comparacion con la de la
cohorte global del registro TOSCA. Solo el 46,85 % de los pacientes del estudio actual
reportaron epilepsia, en contraste con el 83,5 % en la cohorte general de TOSCA (35).
Dado que se sabe que la epilepsia tiene un impacto importante en la calidad de vida
(36), la carga de enfermedad reportada aqui podria reflejar el impacto en el extremo
mas leve del espectro. Ademas, todos estos sujetos fueron reclutados de médicos
especializados en la atencién de TSC. Por lo tanto, es probable que el nivel de atencion

y satisfaccion en la poblacion general de TSC sea menor.

Aunque no se recopilaron datos sobre la capacidad intelectual, el 65 % de los
nifios asistian a la educacion general. Si bien los sistemas escolares difieren entre
paises y asistir a la educacion general no implica que los nifios tengan una capacidad
intelectual normal, parece probable que esto refleje nuevamente un posible sesgo
hacia el extremo mas leve del espectro. La falta de una perspectiva personal es otra
limitacién del estudio. El cuestionario utilizado para medir el IO contenia preguntas
desarrolladas en conjunto con las familias, lo que garantiza una amplia participacion
del paciente. Si bien no se realiz6 una investigacion cualitativa, un breve analisis de
los campos de datos abiertos del cuestionario confirmé el |10 cuantificado (datos no

mostrados).

CONCLUSION

Nuestro estudio confirma el impacto de la CET en la educacion, la carrera profesional
y la vida social de los pacientes y sus familias. Este impacto especifico de la
enfermedad también se refleja en la calidad de vida de los pacientes, incluyendo
niveles moderados a altos de dolor o malestar, ansiedad o depresion.
Desafortunadamente, a pesar del uso frecuente de los servicios de salud por parte de
las familias, la provisién de una atencion bien organizada para la CET no es evidente,

como lo demuestran sus experiencias de insuficiencia.

Apoyo social y trayectorias de atencion discontinuas desde la infancia hasta la adultez.
Estas dificultades agravan aun mas el impacto en las diferentes areas de la vida de
las familias con CET, quienes se beneficiarian de un apoyo educativo, psicosocial y

médico mejor coordinado.
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