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Métodos:  Diseño  mixto  convergente  paralelo  que  incluyó  a  padres  de  niños  con  DEE.  En  el  estudio  

transversal,  se  aplicaron  cuestionarios  sobre  calidad  de  vida,  impacto  familiar  y  factores  psicológicos  a  20  

padres  (10  STXBP1,  cinco  SYNGAP1  y  cinco  TSC).  En  el  estudio  cualitativo  descriptivo,  se  realizaron  

entrevistas  en  profundidad  a  18  padres  (nueve  STXBP1,  cinco  TSC  y  cuatro  SYNGAP1)  mediante  un  

cuestionario  semiestructurado.  Se  realizó  un  análisis  temático.  Los  resultados  de  ambos  estudios  se  

combinaron  mostrando  similitudes  y  diferencias  mediante  tablas,  figuras,  informes  y  presentaciones  conjuntas.

Resultados:  En  cuanto  a  la  calidad  de  vida,  los  resultados  integrados  fueron  consistentes  al  destacar  la  

importancia  de  la  interacción  familiar,  aunque  en  el  apartado  cualitativo  se  destacó  la  influencia  de  la  relación  

entre  los  hermanos  de  los  niños,  la  relación  con  los  profesionales  sanitarios  y  las  dificultades  para  obtener  

ayudas  públicas.  En  cuanto  al  impacto,  los  resultados  integrados  muestran  que  la  enfermedad  tiene  un  

impacto  significativo  en  la  familia;  se  destaca  la  carga  económica  y  se  profundiza  en  la  experiencia  de  la  

enfermedad.  Finalmente,  los  aspectos  psicológicos,  síntomas  como  la  ansiedad,  el  estrés  y  la  tensión,  

fueron  consistentes.  La  mayoría  de  los  participantes  reportaron  alteraciones  del  sueño,  identificadas  en  el  

cuestionario,  aunque  no  mencionadas  en  las  entrevistas.

Antecedentes:  Las  encefalopatías  epilépticas  y  del  desarrollo  (EED)  se  presentan  en  la  infancia  y  se  asocian  

con  crisis  epilépticas  graves  y  deterioro  neurológico.  El  objetivo  de  este  estudio  fue  combinar  metodologías  

cuantitativas  y  cualitativas  para  describir  exhaustivamente  los  factores  relacionados  con  la  calidad  de  vida,  

el  impacto  familiar  y  los  factores  psicosociales  en  padres  de  niños  con  CET,  variantes  de  STXBP1  y  

SYNGAP1.

Conclusiones:  Los  resultados  combinados  del  método  mixto  proporcionan  un  análisis  en  profundidad  del  

impacto  de  los  DEE  en  los  padres  de  niños  con  STXBP1,  SYNGAP1  y  TSC.
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Las  convulsiones  epilépticas  graves  y  los  problemas  del  neurodesarrollo  

(cognitivos  y  motores)  son  comunes  en  los  ED;  sin  embargo,  los  síntomas  y  su  

respuesta  al  tratamiento  varían  (1,  2).  Por  ejemplo,  la  variante  STXBP1  tiene  un  

inicio  muy  temprano,  con  convulsiones  refractarias,  trastornos  del  movimiento  y  

graves  dificultades  de  aprendizaje  (4).  La  CET  se  caracteriza  por  una  epilepsia  

de  inicio  temprano  con  problemas  asociados  del  neurodesarrollo,  y  la  variante  

SYNGAP1  presenta  convulsiones  mioclónicas  refractarias,  ausencias  y  diversos  

grados  de  trastorno  del  espectro  autista  (4,  5).  Esta  variabilidad  en  los  síntomas  

y  su  manejo  tiene  un  gran  impacto  en  los  padres  y  las  familias  de  niños  con  ED  

(6,  7).

2.2.1.  Muestra  y  criterios  de  elegibilidad  Los  padres  de  
niños  con  las  variantes  TSC,  STXBP1  y  SYNGAP1  fueron  reclutados  de  

las  respectivas  asociaciones  en  España.

Padres  residentes  en  España  y  pertenecientes  a  alguna  de  las  siguientes  

asociaciones  de  pacientes:  Asociación  española  de  esclerosis  tuberosa,

Criterios  de  exclusión:  (a)  Padres  que  no  desearon  participar  en  el  estudio;  

(b)  Padres  de  niños  con  DEE  con  variantes  genéticas  diferentes;  (c)  Padres  de  

un  niño  afectado  que  estuviera  pasando  por  un  proceso  médico  agudo  que  

requiriera  hospitalización.

frontiersin.org

Los  estudios  transversales  son  de  naturaleza  observacional  y  ofrecen  una  

visión  general  de  las  características  de  los  sujetos  del  estudio  en  un  momento  

dado.  Sin  embargo,  carecen  de  un  período  de  seguimiento  y  no  pueden  

establecer  una  relación  causal  (25).

España.

Cinco  investigadoras  (tres  mujeres)  participaron  en  este  estudio:  una  

enfermera  investigadora  (DPC),  tres  fisioterapeutas  (LLF,  MSPJ,  ASMG)  y  un  

neurólogo  (AASN).  Ninguna  de  ellas  participaba  en  actividades  clínicas  ni  tenía  

relación  previa  con  los  pacientes  incluidos.  Dos  investigadoras  (ASMG,  AAS)  

tenían  experiencia  clínica  con  DEE.  Se  siguieron  las  directrices  de  los  Institutos  

Nacionales  de  la  Salud  (NIH)  para  la  investigación  con  métodos  mixtos  en  

ciencias  de  la  salud  (24).  Además,  el  estudio  observacional  siguió  las  

recomendaciones  de  STROBE  (25),  y  el  estudio  cualitativo,  las  recomendaciones  

de  SRQR  y  COREQ  (26,  27).

Dado  que  las  DEE  son  enfermedades  raras,  el  número  de  casos  de  cada  

una  de  las  variantes  en  España  es  bajo  o  podría  estar  infradiagnosticado  (28).  

En  España,  la  estimación  más  reciente  de  prevalencia  es  de  1906  para  TSC  

(29),  20  para  STBX1  (30)  y  38  para  SYNGAP1  (31).  Se  utilizó  un  muestreo  no  

probabilístico  por  conveniencia,  con  inclusión  consecutiva  de  todos  los  individuos  
disponibles  que  cumplían  los  criterios  de  inclusión.

Se  utilizó  un  enfoque  de  métodos  mixtos  paralelos  convergentes  

(concurrentes)  (15­17)  (Tabla  1,  Archivo  Suplementario  S1).  Esto  incluyó  un  

estudio  transversal  observacional  cuantitativo  (QUAN).

Estudio  y  un  estudio  descriptivo  cualitativo  (QUAL),  con  recopilación  y  análisis  

de  datos  de  ambos  métodos  realizados  simultáneamente.  El  objetivo  de  una  

investigación  de  métodos  mixtos  es  proporcionar  respuestas  profundas  y  

contextualizadas  a  preguntas  de  ciencias  de  la  salud,  combinando  diferentes  

enfoques  para  superar  las  limitaciones  de  un  único  método  o  perspectiva  

metodológica  (18).  Estudios  previos  (19­22)  han  demostrado  el  uso  de  la  

investigación  de  métodos  mixtos  para  analizar  las  experiencias  de  padres  de  

niños  con  enfermedades  neurodegenerativas  raras,  como  MPS  IIIA  y  Dravet  

(11,  20),  para  mejorar  la  atención  médica  y  la  evaluación  de  niños  con  CET  (21,  

23),  y  para  evaluar  el  manejo  y  el  apoyo  de  las  familias  con  niños  con  atrofia  

muscular  espinal  (19,  22).

Los  participantes  fueron  reclutados  y  evaluados  entre  febrero  de  2023  y  julio  de  

2023.

Estas  enfermedades  también  se  asocian  con  una  alta  mortalidad  y  morbilidad  

(3).  En  los  últimos  años,  se  han  identificado  variantes  genéticas  en  la  epilepsia,  
como  STXBP1,  SYNGAP1,  complejos  de  esclerosis  tuberosa  1  y  2  (TSC),  

SCN1A,  KCNQ2,  CDKL5,  GNAO1,  PCDH19,  SHANK3  y  Dup  15,  que  causan  

epilepsia  genética  con  inicio  en  los  primeros  tres  años  de  vida  (4).

Por  lo  tanto,  los  objetivos  de  esta  investigación  de  métodos  mixtos  fueron:  

describir  la  calidad  de  vida,  el  impacto  familiar  y  los  factores  psicosociales  de  

los  padres  de  niños  con  CET,  variantes  de  STXBP1  y  SYNGAP1;  describir  sus  

experiencias  en  estas  dimensiones;  y  combinar  los  hallazgos  para  comprender  

mejor  el  impacto  de  la  enfermedad  desde  la  perspectiva  de  los  padres.  Hasta  

donde  sabemos,  este  es  el  primer  estudio  que  intenta  describir  el  impacto  de  la  

DEE  en  los  padres  de  niños  con  CET,  variantes  de  STXBP1  y  SYNGAP1  

mediante  investigación  de  métodos  mixtos  para  analizar  el  impacto  de  la  DEE  

desde  la  perspectiva  de  los  padres. Criterios  de  inclusión:  (a)  Padres  (madres  y  padres)  de  niños  diagnosticados  

(con  diagnóstico  genético)  con  variantes  de  TSC,  STXBP1,  SYNGAP1;  (b)  

Padres  de  niños  con  DEE  (variantes  mencionadas  anteriormente)  de  entre  4  y  

10  años  (ambos  incluidos);  (c)

Las  encefalopatías  epilépticas  y  del  desarrollo  (EED)  son  un  grupo  de  

enfermedades  raras  que  se  presentan  en  la  infancia,  con  convulsiones  

epilépticas  graves  y  difíciles  de  tratar  asociadas  con  dificultades  de  aprendizaje,  

problemas  de  conducta  y  deterioro  motor  (1–3).

Los  niños  afectados  por  enfermedades  raras  y  sus  familias  experimentan  

dificultades  con  el  diagnóstico  y  la  identificación  genética,  carga  para  el  cuidador  
y  dificultades  económicas  y  sociales  relacionadas  con  la  discapacidad  (6,  7).  

Estas  dificultades  en  el  cuidado  de  los  niños  con  enfermedades  raras  causan  

una  importante  tensión  física  (agotamiento),  mental  (estrés,  ansiedad,  insomnio)  

y  social  (falta  de  recursos)  en  los  padres,  lo  que  puede  derivar  en  problemas  de  

salud  y  una  reducción  de  la  calidad  de  vida  (6,  8­12).  La  Comisión  Europea,  a  

través  del  Programa  Conjunto  Europeo  de  Enfermedades  Raras  (13)  y  la  

iniciativa  de  la  red  Orphanet  (14)  para  enfermedades  raras,  ha  destacado  la  

necesidad  de  seguir  investigando  el  diagnóstico,  el  tratamiento  y  el  impacto  de  

las  enfermedades  raras  en  los  pacientes,  sus  familias  y  su  entorno  social.

Asociación  del  síndrome  STXBP1  and  Asociación  SYNGAP1  

2.1.  Diseño

2.2.  Estudio  observacional  transversal  (QUAN)

2.  Material  y  métodos

1.  Introducción
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Las  variables  sociodemográficas  fueron  la  edad  y  el  sexo  del  progenitor,  

su  nivel  educativo,  el  número  de  hijos,  la  edad  y  el  sexo  del  hijo/a,  el  gen  

afectado,  la  edad  de  inicio  de  las  crisis  epilépticas  y  el  tiempo  transcurrido  

hasta  el  diagnóstico.  Se  registraron  las  siguientes  variables  clínicas:  epilepsia  

activa  (crisis  en  los  últimos  3  meses),  ingreso  hospitalario  (último  año),  número  

de  visitas  a  urgencias  hospitalarias  (último  año),  trastorno  de  conducta  y  

número  de  fármacos  antiepilépticos  en  tratamiento.

El  impacto  de  la  enfermedad  en  la  familia  se  evaluó  mediante  el  

cuestionario  Escala  de  Impacto  Familiar  (37,  38),  que  consta  de  24  ítems  con  

una  escala  de  respuesta  tipo  Likert  de  4  puntos.  Incluye  cuatro  subescalas:  

impacto  familiar/social  (ítems  1­9,  9­36  puntos);  impacto  personal  (ítems  

10­15;  6­24  puntos);  experiencia  de  la  enfermedad  (ítems  16­20;  5­20  puntos)  

y  carga  financiera  (ítems  21­24:  4­16  puntos).  La  puntuación  de  cada  

subescala  puede  presentarse  por  separado  o  como  una  puntuación  de  

impacto  global  (24­96  puntos);  las  puntuaciones  más  altas  indican  un  impacto  

menor.

Niño,  actualmente  y  durante  los  últimos  3  meses.  Considera  11  áreas:  salud  

general,  relaciones  familiares  y  extrafamiliares,  número  de  actividades,  

rendimiento  escolar,  autoestima,  pérdida  de  esperanza  y  actividades  

familiares.  Se  califican  desde  "mucho"  (3  puntos)  hasta  "nada"  (0  puntos),  con  

un  rango  de  0  a  33  puntos.  Las  puntuaciones  más  altas  indican  un  mayor  

impacto.

Estudiar

2.2.6.  Análisis.  Se  

realizó  un  análisis  descriptivo  de  los  datos  (por  LLF,  ASMG).  Dado  que  
no  se  pudo  confirmar  la  distribución  normal  de  todos  los  datos  (mediante  

histograma,  gráficos  Q­Q  normales  y  la  prueba  de  Shapiro­Wilk),  las  variables  

continuas  se  describieron  mediante  la  mediana  y  el  rango  intercuartil  o  la  

frecuencia  de  las  observaciones.  Las  variables  se  describieron  considerando  

una  muestra  total,  considerando  que  se  trata  de  padres  de  niños  con  DEE,  

además  de  la  descripción  de  las  variables  por  subgrupo  de  cada  variante  

genética  (TSC,  STXBP1,  SYNGAP1).  No  se  realizó  un  análisis  inferencial  

debido  al  pequeño  tamaño  muestral  de  los  subgrupos.

ingreso  durante  el  estudio;  d)  Padres  de  un  niño  que  no  presentó  crisis  

epilépticas  en  el  mes  previo.

La  Escala  de  Calidad  de  Vida  Familiar  del  Beach  Center  (BCFQOL)  (34,  

35),  una  de  las  más  utilizadas  en  niños  con  discapacidad  (36),  se  utilizó  para  

evaluar  la  calidad  de  vida  familiar.  Consta  de  25  ítems  con  cinco  subescalas:  

Interacción  Familiar;  Crianza;  Bienestar  Emocional;  Bienestar  Físico/Material;  

y  Discapacidad.  La  media  de  las  puntuaciones  totales  de  los  ítems  se  obtiene  
para  cada  factor,  en  una  escala  Likert  de  1  (muy  insatisfecho)  a  5  (muy  

satisfecho).  Las  puntuaciones  más  altas  indican  una  mejor  calidad  de  vida  

para  la  familia.

2.2.3.  Calidad  de  vida.  Se  

utilizó  la  Encuesta  de  Salud  Breve  (SF­12­v2)  para  evaluar  la  calidad  de  

vida  percibida  por  los  padres  (32,  33).  Esta  escala  consta  de  12  ítems  que  

evalúan  la  salud  física  y  mental  durante  las  últimas  4  semanas,  con  

puntuaciones  que  van  de  0  (peor)  a  100  (mejor).  Las  puntuaciones  <  50  en  

los  componentes  mental  y  físico  se  consideraron  inferiores  a  la  norma  para  la  

población  general  española  (32).

Componente Participantes

La  suma  de  las  puntuaciones  de  cada  componente  se  convierte  en  una  

puntuación  general  (0­21  puntos),  donde  una  puntuación  más  alta  indica  una  

peor  calidad  del  sueño.  Una  puntuación  de  5  puntos  o  más  indica  una  mala  

calidad  del  sueño  (45).

Análisis

También  se  utilizó  el  Índice  de  Calidad  del  Sueño  de  Pittsburgh  (PSQI)  

(45,  46).  Este  evalúa  la  calidad  del  sueño  a  lo  largo  de  un  mes  e  incluye  19  

ítems  que  conforman  siete  puntuaciones:  calidad  subjetiva  del  sueño,  latencia  

del  sueño,  duración  del  sueño,  eficiencia  habitual  del  sueño,  alteraciones  del  

sueño,  uso  de  somníferos  y  disfunción  diurna.

Recopilación  de  datos

2.2.5.  Factores  psicológicos  Se  utilizaron  

el  Inventario  de  Depresión  de  Beck  (BDI­II)  (41,  42)  y  el  Inventario  de  

Ansiedad  Estado­Rasgo  (STAI)  (43,  44) .  El  BDI­II  consta  de  21  preguntas  

para  identificar  la  depresión  y  se  puntúa  de  0  a  3  puntos.  La  puntuación  final  

determina  el  grado  de  depresión  identificado:  mínimo  (0­13  puntos),  leve  

(14­19  puntos),  moderado  (20­28  puntos)  y  grave  (29­63  puntos)  (41,  42).  El  

STAI  evalúa  los  síntomas  de  ansiedad  con  40  ítems,  con  opciones  de  

respuesta  que  van  desde  “nada  en  absoluto”  hasta  “mucho”  (de  0  a  3  puntos)  

(43,  44).  El  STAI  se  divide  en  dos  subescalas,  STAI­estado  y  STAI­rasgo,  

donde  las  puntuaciones  más  altas  indican  mayor  ansiedad  estado  o  rasgo.

Fronteras  en  Pediatría

También  se  utilizó  la  Escala  de  Impacto  de  la  Epilepsia  Pediátrica  (IPES)  

(39,  40) .  Esta  escala  permite  a  los  padres  evaluar  la  influencia  de  la  epilepsia  

en  la  vida  diaria  y  la  calidad  de  vida  de  la  familia.

Variantes  de  SYNGAP1

Padres  (madres  y  padres)  de  niños  

diagnosticados  genéticamente  con  
DEEs,  TSC,  STXBP1,

TABLA  1  Resumen  del  estudio  de  método  mixto  paralelo  convergente  (concurrente).

Análisis  temático  de  las  

narrativas  de  
los  participantes.
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Muestreo  intencional  

(técnica  de  muestreo  de  

variación  máxima)

Estudio  mixto  

convergente

Variables  sociodemográficas  y  clínicas.Un  estudio  

observacional  transversal

estudiar

Calidad  de  vida:  Encuesta  de  salud  de  formato  

corto,  Escala  de  calidad  de  vida  familiar  de  Beach  

Center  Impacto  percibido  por  los  padres:  Escala  de  

impacto  en  la  familia,  Escala  de  impacto  de  la  epilepsia  

pediátrica  Factores  psicológicos:  Inventario  de  

depresión  de  Beck,  Inventario  de  ansiedad  estado­

rasgo,  Índice  de  calidad  del  sueño  de  

Pittsburgh  Entrevista  en  profundidad  basada  en  preguntas  guía  Un  cuestionario  inductivo

Muestreo  

Muestreo  no  probabilístico,  

intencional,  con  inclusión  
consecutiva  de  todos  los  casos  que  

cumplieron  los  criterios  de  inclusión.

Salcedo­Perez­Juana  et  al.  

Análisis  descriptivo

Un  estudio  

cualitativo  descriptivo
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2.2.2.  Variables  sociodemográficas  y  clínicas

2.2.4.  Impacto  percibido  por  los  padres
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Se  realizó  un  estudio  descriptivo  cualitativo  (47).  Este  tipo  de  diseño  cualitativo  

proporciona  una  descripción  detallada  del  fenómeno  de  interés,  basada  en  las  

experiencias  de  los  participantes.  Además,  un  estudio  cualitativo  descriptivo  puede  

ayudar  a  identificar  un  evento  o  una  situación  crítica  (47).

estudio  observacional.  En  el  presente  estudio  cualitativo,  se  utilizó  un  enfoque  de  

muestreo  intencional  (48)  basado  en  la  técnica  de  muestreo  de  variación  máxima  

(49).  Esta  técnica  se  utiliza  cuando  el  investigador  quiere  (a)  seleccionar  una  

muestra  intencional  que  sea  lo  más  representativa  posible  de  un  grupo  más  amplio  

de  casos  o  (b)  hacer  comparaciones  entre  diferentes  tipos  de  casos.  En  el  presente  

estudio,  el  criterio  para  asegurar  la  variación  fueron  las  diferentes  variantes  

genéticas  de  DEE.  En  la  investigación  cualitativa  también  hay  una  variedad  de  

propuestas  para  justificar  y  determinar  el  tamaño  de  la  muestra  (50,  51).  Además,  

no  hay  una  fórmula  para  calcular  el  tamaño  de  la  muestra  de  antemano  (47).  

Debido  a  esta  variabilidad  de  criterios  y  a  la  falta  de  disponibilidad  de  muchos  

casos  de  cada  variante,  los  autores  establecieron  el  tamaño  de  la  muestra  

basándose  en  consideraciones  pragmáticas  (dificultad  para  acceder  a  los  

participantes  por  ser  una  RD).  Como  resultado,  se  incluyeron  todos  los  casos  

disponibles  de  cada  variante  para  enriquecer  los  datos.

Criterios  de  confiabilidad  (59).

Los  criterios  de  inclusión/exclusión  fueron  los  mismos  que  para  el

2.3.4.  Rigor  Los  

procedimientos  de  aplicación  utilizados  para  controlar  la  confiabilidad  del  

estudio  cualitativo  se  describen  en  el  Archivo  Suplementario  S3.

Áreas  de  investigación

2.3.3.  Análisis  de  datos.  Se  

utilizó  el  análisis  temático  inductivo  (47,  48,  58).  Se  transcribieron  íntegramente  

cada  entrevista.  El  análisis  temático  consistió  en  identificar  el  contenido  más  

descriptivo  para  obtener  unidades  significativas  (códigos)  y,  posteriormente,  reducir  

e  identificar  los  grupos  significativos  (categorías)  más  comunes.

Los  datos  se  integraron  mediante  un  diseño  concurrente  mixto,  donde  se  llevó  

a  cabo  la  recopilación  y  el  análisis  simultáneos  de  los  estudios  QUAN  y  QUAL  (60),  

y  los  hallazgos  se  interpretaron  y  reportaron  mediante  informes  y  presentaciones  

conjuntas  (61­63).  La  integración  de  datos  se  realizó  tras  el  análisis  de  cada  estudio  

por  parte  de  los  cuatro  investigadores  (LLF,  ASMG,  DPC,  MSPJ).  Los  resultados  

de  los  estudios  QUAN  y  QUAL  se  presentan  en  la  misma  sección  y  se  utilizó  una  

tabla  para  la  presentación  conjunta  de  la  integración  de  datos.

Consulte  el  archivo  complementario  S2  Procedimiento  de  análisis  y  codificación  de  datos.

Se  utilizaron  hojas  de  cálculo  para  organizar  y  compartir  el  proceso  de  codificación.

(47,  48,  58).  De  esta  manera,  se  formaron  grupos  de  códigos,  es  decir,  puntos  o  

contenidos  similares  que  permitieron  la  aparición  de  temas  que  ofrecían  una  

perspectiva  detallada  de  los  participantes  del  estudio.  El  análisis  se  realizó  por  

separado  para  cada  entrevista  (por  DPC,  MSPJ).  Se  celebraron  reuniones  conjuntas  

de  equipo  para  combinar  los  resultados  del  análisis.  En  caso  de  divergencia  de  

opinión,  la  identificación  de  los  resultados  se  basó  en  el  consenso  entre  los  

miembros  del  equipo  de  investigación.  Para  el  análisis,  se  utilizó  Excel.

Preguntas

(61–63).  Los  relatos  o  narrativas  de  cada  dimensión  estudiada,  que  explican  los  

resultados  cualitativos,  se  pueden  encontrar  en

La  guía  de  preguntas  de  la  entrevista  se  desarrolló  con  base  en  estudios  

previos  sobre  DEE  (11,  12,  53–56),  en  los  que  se  realizó  una  prueba  piloto  (52,  

57).  Todas  las  entrevistas  fueron  realizadas  por  dos  investigadores  (MSPJ  y  DPC),  

con  experiencia  en  el  desarrollo  de  estudios  cualitativos  mediante  entrevistas  en  

profundidad  y  sin  experiencia  en  el  cuidado  de  los  hijos  de  los  participantes.  Todas  

las  entrevistas  (n  =  18;  9  STXBP1,  5  TSC,  4  SYNGAP1)  se  grabaron  en  audio,  con  

un  total  de  1632  minutos  de  entrevistas  (la  duración  promedio  de  cada  entrevista  

fue  de  90,67  minutos).

Se  realizaron  entrevistas  semiestructuradas  en  profundidad  (48)  con  una  

pregunta  de  seguimiento  abierta  para  recopilar  descripciones  detalladas  (52).  Tabla  

2.  Guía  de  preguntas  para  entrevistas  semiestructuradas.

Los  resultados  se  informan  en  el  siguiente  orden:  (1)  resultados  cuantitativos  

y  cualitativos,  y  (2)  hallazgos  de  métodos  mixtos  (integración).

2.3.1.  Participantes  y  estrategias  de  muestreo

2.3.2.  Recopilación  de  datos

2.4.  Procedimiento  de  integración  de  contenidos  
cuantitativos  y  cualitativos

2.3.  Un  estudio  cualitativo  (CUAL)

Fronteras  en  Pediatría

Diagnóstico

¿Cómo  afecta  la  enfermedad  a  vuestra  vida  de  pareja  y  ha  cambiado  

vuestra  visión  sobre  tener  hijos?

Planificación  familiar

¿Cómo  afecta  o  limita  la  vida  diaria  de  su  hijo?  ¿Qué  efectos  

secundarios  impactan  más  en  la  vida  de  su  hijo?  ¿Qué  espera  

para  el  tratamiento  de  su  hijo?  ¿Utiliza  alguna  estrategia  de  

afrontamiento  para  lidiar  con  los  síntomas  de  la  enfermedad?

frontiersin.org

Esperanzas  para  el  futuro

¿Qué  es  lo  más  significativo  del  tratamiento  para  usted?

TABLA  2  Preguntas  guía  de  entrevista  semiestructurada.

¿Has  probado  otros  tratamientos?

servicios

¿Cuándo  empezaron  a  aparecer  los  síntomas  de  su  hijo?  ¿Cuáles  

son  los  más  significativos  para  usted?  ¿Qué  factores  o  

situaciones  influyen  en  los  síntomas?

Adherencia  al  tratamiento  ¿Qué  obstáculos  y  facilitadores  afectan  su  capacidad  para  adherirse  al  

tratamiento  recomendado  por  su  médico?

Recursos  y  acceso  a

¿Cómo  fue  el  proceso  hasta  llegar  al  diagnóstico?

¿Cuál  fue  el  aspecto  más  significativo  de  este  proceso?

10.3389/fped.2023.1285377

relaciones  familiares

¿Cómo  es  vivir  con  un  niño  con  DEE?  ¿Qué  es  lo  más  significativo  

para  usted?

Salcedo­Perez­Juana  et  al.  

¿Cuáles  son  sus  esperanzas  para  su  hijo,  para  la  enfermedad  y  su  

evolución?

Tratamiento

¿Qué  obstáculos  y  facilitadores  observa  al  intentar  acceder  a  

recursos  para  el  cuidado  de  su  hijo?  ¿Ha  afectado  la  enfermedad  de  su  

hijo  a  su  situación  financiera?  ¿Qué  obstáculos  y  facilitadores  

ha  encontrado  al  intentar  acceder  a  servicios  sociales  y  de  salud?

04

Enfermedad

Síntomas

¿Cómo  afecta  la  enfermedad  a  su  vida  familiar?  ¿Ha  tenido  algún  

impacto  o  repercusión  en  su  relación  con  otros  familiares  (abuelos,  

hermanos,  etc.)?

3.  Resultados
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3.2.2.  Datos  cualitativos3.2.1.  Datos  cuantitativos

a

a

a

Salario  mínimo  de  1.080€  en  aquel  momento.

Mediana  (rango  intercuartil).

Las  prestaciones  sociales  incluían  prestaciones  por  dependencia  y  discapacidad,  gastos  de  vivienda,  alimentación,  tratamiento  y  adaptaciones  del  hogar.

3.1.  Datos  sociodemográficos

3.2.  Calidad  de  vida

Características  de  los  niños  con  DEE

Características  del  participante

complejo  de  esclerosis  tuberosa

menos  satisfechos  con  las  dimensiones  de  bienestar  emocional

de  un  grupo  de  padres  de  niños  con  SYNGAP1  y  la  física

Muestra  total

(Figura  1  y  Archivo  Suplementario  S5).

punto  de  corte  del  valor  norma  de  50  para  el  español  general En  cuanto  a  la  calidad  de  vida,  los  padres  comentaron  que  era  clave

La  interacción  familiar  y  el  apoyo  relacionado  con  la  discapacidad  son  los

Archivo  complementario  S4.  Presentación  conjunta  de  citas  organizadas  por  estudio.

Aunque  hubo  una  distribución  uniforme  de  importancia  entre  todos

de  los  niños  con  DEE  se  muestran  en  la  Tabla  3.

participaron  en  las  entrevistas.  El  perfil  sociodemográfico

SYNGAP1

(n  =  10)

población  en  ambos  componentes,  sin  embargo,  el  componente  mental

Los  participantes  estaban  más  satisfechos  con  la  interacción  familiar  y

La  mediana  de  las  puntuaciones  del  SF­12  para  toda  la  muestra  está  cerca  de  la

y  los  componentes  mentales  del  grupo  TSC  están  por  debajo  de  este  límite

(Figura  2B,  Archivo  suplementario  S5).

(n  =  5)

Veinte  padres  completaron  los  cuestionarios  y  18  padres

En  términos  de  calidad  de  vida  familiar,  según  el  BCFQOL,

dimensiones  que  los  participantes  calificaron  como  las  más  importantes,

Las  entrevistas  cualitativas  demostraron  los  siguientes  contenidos

(n  =  20)

Fronteras  en  Pediatría

(n  =  5)

Características  de  los  participantes  y  las  características  clínicas
dimensiones  (Figura  2A,  Archivo  Suplementario  S5).  Además,

dimensiones.

STXBP1

frontiersin.org

1  (20%)

6  (30%)

Emergencias  en  el  último  año  (n)

Femenino

familia

6  (60%)

1  (20%)

3  (30%)

4.0  (1.0)

39.5  (11.5)

1  (20%)

3.0  (1.0)

Sí

8.0  (1.0)

9  (90%)

Reducción  de  jornada  laboral

escuela

3  (30%)

11  (55%)  

1.0  (3.5)  

14  (70%)

10  (50%)

3  (30%)

4.5  (26.9)

2  (10%)

3  (30%)

Trastorno  de  conducta

2  (40%)

Masculino

4.0  (1.0)

4  (80%)

2.0  (1.0)

0

43.0  (8.0)

<1

4  (80%)

No

3  (60%)

7  (70%)

Número  de  hijos

5  (100%)

Más  alto

4  (40%)  

1.0  (5.0)  

5  (50%)

educación

3  (60%)  

1.0  (1.0)  

4  (80%)

11.0  (15.0)

Sí

1  (10%)

1  (5%)

Sexo

Edad  de  inicio  de  las  convulsiones  (meses)a

05

17  (85%)

4  (80%)

1–2

1.0  (1.0)

2.0  (1.0)

6  (30%)

1  (20%)

2  (40%)

0,3  (3,9)

0  00  0

18.0  (16.0)

Domicilio

13  (65%)

2  (10%)

TABLA  3  Datos  sociodemográficos  de  los  padres  de  niños  con  variantes  del  desarrollo  y  encefalopatía  epiléptica  STXBP1  y  SYNGAP1  y

4  (80%)

No

10  (50%)

1  (10%)

Femenino

1  (20%)

4  (90%)

2.0  (0)

2.0  (3.0)

3  (15%)

1  (20%)

3–4

4  (80%)

2.0  (1.0)

39.0  (42.0)

1.0  (2.0)

1  (20%)

4  (40%)

2.0  (2.5)

Urbano

1  (10%)

complejo  de  esclerosis  tuberosa  y  variables  clínicas  de  su  hijo.

7  (70%)

Sí

1.0  (4.0)

10  (50%)

Tiempo  hasta  el  diagnóstico  (meses)a

1  (10%)

Agea

3  (60%)

7  (35%)

7  (35%)

5.0  (4.9)

Salcedo­Perez­Juana  et  al.  

0

5–6

12.0  (14.0)

10.3389/fped.2023.1285377

1  (20%)

≥7

2  (40%)

5  (50%)

6  (60%)

5  (100%)

Aldea

1  (2%)

3  (60%)

6  (30%)

Masculino

2  (40%)

Sexo

epilepsia  activa

0

2  (20%)

36.0  (11.0)

1  (20%)

4.0  (1.0)

Medicamentos  antiepilépticos  (n)

0

5  (100%)

9  (90%)

4  (80%)

Medicamentos  para  otros  aspectos  (n)

1  (20%)

2  (40%)No  reportado

1.0  (2.0)

6  (60%)

No

9  (45%)

6.5  (3.5)

Nivel  educativo

4  (40%)

40.0  (6.0)

Ingreso  hospitalario  en  los  últimos

Recibiendo  ayudas  sociales

7  (35%)

Vivir  con  otros  miembros  de

0

5  (50%)

11  (55%)

1  (10%)

2  (40%)

1,5  (1,0)

3  (60%)

Ingresos  familiares  (salario  mínimob )

Agea

0

18  (90%)

3  (60%)

1  (20%)

Secundario

6.5  (4.0)

10  (50%)

9  (45%)

4  (80%)

año  (n)

do

a

b
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FIGURA  1

Fronteras  en  Pediatría

3.3.1.  Datos  cuantitativos

Los  obstáculos  identificados  por  los  padres  incluyeron:  restricciones  a  

la  asistencia  social  debido  a  la  falta  de  reconocimiento  de  la  DEE  como  

criterio  de  elegibilidad,  el  alto  nivel  de  burocracia,  la  falta  de  información  

sobre  recursos,  el  acceso  restringido  a  los  edificios,  las  listas  de  espera  para  

la  atención  médica  pública  y  los  retrasos  en  la  atención  entre  especialistas.  

En  SYNGAP1,  se  contrataron  profesionales  privados  

(fisioterapeutas,  psicólogos  para  padres)  y  se  señaló  que  los  niños  con  

discapacidades  de  aprendizaje  o  sensoriales  tenían  menos  oportunidades.  

Algunos  casos  de  TSC  pusieron  de  manifiesto  la  falta  de  coordinación  entre  

hospitales  públicos  y  privados,  lo  que  los  obligaba  a  desplazarse  largas  

distancias  para  buscar  ayuda  hospitalaria.

Todos  los  padres  valoraron  positivamente  las  asociaciones  como  fuente  

de  ayuda  y  apoyo,  comprensión,  orientación  y  asesoramiento  durante  todo  

el  proceso.

El  importante  papel  del  médico  como  guía  en  la  atención,  y  la  necesidad  de  

aumentar  el  tiempo  disponible  para  las  consultas,  recomendando  que  los  

profesionales  interactúen  con  los  niños  con  DEE,  y  les  presten  atención,  no  

los  traten  como  objetos.

Establecer  buenas  relaciones  dentro  de  la  estructura  familiar  (padres­hijos)  

y  evitar  el  rechazo  familiar.  En  todas  las  variantes,  se  registraron  casos  de  

rechazo  (evitación  del  contacto)  o  falta  de  comprensión  por  parte  de  la  

familia  (desconocimiento  de  la  enfermedad).  Para  los  padres,  el  resto  de  la  

familia  (padres,  hermanos,  abuelos,  etc.)  también  tuvo  que  experimentar  su  

propio  duelo  y  tomarse  su  tiempo  para  aceptarlo.  Por  otro  lado,  también  

hubo  casos  en  los  que  la  familia  brindó  un  apoyo  total  y  contribuyó  al  cuidado  

del  niño.  Además,  a  los  padres  les  brinda  alegría  y  alivio  que  los  hermanos  

acepten  al  niño  con  DEE;  que  le  muestren  amor,  apoyo  y  ayuda;  que  exista  

una  relación  normal;  y  que  sepan  que  pueden  contar  con  sus  hermanos  en  

su  ausencia.

Dos  participantes  respondieron  “no  aplicable”  a  los  11  elementos  de  la  

Escala  de  Impacto  de  la  Epilepsia  Pediátrica  y  no  fueron  incluidos  en

Existen  experiencias  positivas  con  profesionales  en  todas  las  variantes;  

sin  embargo,  la  mayoría  de  los  padres  informaron  que  la  atención  debería  

mejorar  en  términos  de  sensibilidad  y  empatía  de  los  profesionales,  apoyo  a  

las  familias,  conocimiento  de  la  enfermedad,  preocupación  por  los  niños  y  

sus  dificultades.  En  niños  con  SYNGAP1,  los  padres  consideraron  que  el  

proceso  de  obtención  de  un  diagnóstico  debería  mejorar,  junto  con  la  

evaluación  de  la  información  proporcionada  por  los  padres  sobre  los  

síntomas.  Esto  fue  especialmente  cierto  cuando  los  padres  mostraron  

grabaciones  de  video  de  crisis  epilépticas  a  los  profesionales  como  evidencia  

para  respaldar  sus  afirmaciones.  En  TSC,  los  padres  percibieron  una  

comunicación  deficiente  entre  los  profesionales  y  se  quejaron  del  seguimiento  

insuficiente  de  sus  hijos.

Las  puntuaciones  medianas  de  la  Escala  de  Impacto  Familiar  se  

muestran  en  la  Figura  3  y  en  el  Archivo  Suplementario  S5.  Proporcionalmente,  

las  subescalas  «experiencia  con  la  enfermedad»  y  «carga  económica»  

fueron  las  más  afectadas  en  la  muestra  total.  En  la  puntuación  total,  el  

subgrupo  de  padres  de  niños  con  CET  tuvo  el  mayor  impacto.

Calidad  de  vida,  medida  mediante  la  encuesta  de  salud  de  formato  corto  (SF­12),  de  los  padres  de  niños  con  variantes  del  desarrollo  y  encefalopatía  epiléptica  
STXBP1  y  SYNGAP1  y  complejo  de  esclerosis  tuberosa.
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provocó  distanciamiento,  mientras  que  en  otros,  la  nueva  situación  familiar  significó  

que  ya  no  asistían  a  reuniones  sociales  y/o  lúdicas.

No  obstante,  también  hubo  otras  consecuencias,  como  la  atención  psicológica  para  

los  hermanos  debido  a  la  mala  gestión  del  duelo,  el  rechazo,  la  vergüenza  de  estar  

con  la  familia  y  la  negación  de  la  responsabilidad  del  cuidado  del  hermano  con  DEE  

en  el  futuro.  Sin  embargo,  otros  padres  también  encontraron  que  los  hermanos  

eran  comprensivos  y  serviciales,  maduros,  los  compañeros  más  fieles  y  cariñosos  

del  niño  con  DEE.  Para  disminuir  la  responsabilidad  de  los  hermanos,  algunos  

padres  (STXBP1)  ahorraron  dinero  para  asegurar  el  cuidado  futuro  de  su  hijo  con  

DEE  y  evitar  convertirse  en  una  carga  financiera  para  sus  hermanos.  Otros  

informaron  sobre  la  importancia  de  asegurar  que  los  hermanos  del  niño  tuvieran  su  

propio  espacio  y  trayectoria  vital  (TSC).

En  todas  las  variantes,  la  DEE  también  afectó  a  los  hermanos.  El  principal  

cambio  fue  la  reducción  del  tiempo  y  las  actividades  compartidas  con  los  padres.

Análisis  descriptivo.  El  subgrupo  con  la  puntuación  total  más  alta  fue  el  de  padres  

de  niños  con  CET  (Figura  4A,  Archivo  Suplementario  S5).  Para  la  muestra  total,  el  

impacto  fue  mayor  en  la  salud  general,  el  número  de  actividades  y  la  escuela  

(Figura  4B).  Cabe  destacar  que  las  bajas  puntuaciones  en  autoestima  y  

desesperanza  del  niño  se  deben  a  la  alta  tasa  de  respuestas  "no  aplicable"  (50­55%)  

de  la  muestra  para  estos  dos  ítems.

El  principal  cambio  provocado  por  la  enfermedad  fue  que  los  padres  dedicaban  

todo  su  tiempo  y  atención  a  sus  hijos.  Toda  la  vida  familiar  (trabajo,  ocio,  escuela)  

giraba  en  torno  a  ellos.  Todos  los  niños  requerían  un  seguimiento  constante  de  los  

síntomas;  sin  embargo,  presentaban  algunas  características  específicas:  en  el  caso  

de  STXBP1,  los  padres  destacaron  la  dificultad  para  controlar  físicamente  al  niño,  

mientras  que  en  el  caso  de  SYNGAP1  y  TSC,  destacaron  la  dificultad  para  controlar  

su  comportamiento,  con  reacciones  bruscas  (gritos),  violencia  (golpes,  pellizcos)  y  

comportamiento  iracundo.

En  todas  las  variantes,  se  observaron  cambios  en  las  relaciones  sociales  y  de  

amistad.  En  algunos  casos,  se  observó  una  falta  de  comprensión  de  la  enfermedad.

Los  padres  de  niños  con  variantes  de  STXBP1  y  SYNGAP1  reportaron  

dificultades  para  encontrar  cuidadores  temporales  que  les  permitieran  realizar  otras  

tareas  o  tomar  un  descanso.  Las  razones  fueron:  dificultad  para  manejar  a  niños  

con  DEE  (trastorno  de  conducta),  disponibilidad  constante,  desconocimiento  de  la  

enfermedad  y  falta  de  capacitación  en  el  manejo  de  crisis  epilépticas.  Además,  

algunos

3.3.2.  Datos  cualitativos

Fronteras  en  Pediatría

FIGURA  2
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Calidad  de  vida  familiar  reportada  por  los  padres  de  niños  con  variantes  de  encefalopatía  epiléptica  y  del  desarrollo  STXBP1  y  SYNGAP1,  y  complejo  de  esclerosis  tuberosa,  
medida  mediante  la  escala  de  calidad  de  vida  familiar  del  Beach  Center  (BCFQOL).  La  perspectiva  de  los  padres  se  divide  según  la  importancia  (A)  y  la  satisfacción  (B)  con  cada  
dimensión  de  la  escala.
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FIGURA  3

Impacto  de  las  puntuaciones  de  la  escala  familiar  de  los  padres  de  niños  con  variantes  del  desarrollo  y  encefalopatía  epiléptica  STXBP1  y  SYNGAP1  y  complejo  de  
esclerosis  tuberosa.
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Entre  las  razones  para  no  querer  tener  otro  hijo  se  encontraban:  querer  volver  

a  ser  madre,  querer  un  hijo  sin  enfermedad,  querer  que  el  niño  con  DEE  tuviera  

un  cuidador  en  el  futuro  y  querer  una  nueva  vida.  Por  el  contrario,  las  razones  

para  no  querer  tener  otro  hijo  eran:  no  querían  pasar  menos  tiempo  con  sus  

hijos  actuales,  no  tenían  tiempo,  falta  de  dinero  y  temor  a  que  otro  hijo  volviera  

a  tener  DEE.

Los  padres  hablaron  de  cómo  habían  aprendido  a  respetar  a  los  demás,  a  

valorar  las  pequeñas  cosas,  a  disfrutar  cada  momento  y  a  ser  flexibles  ante  los  
imprevistos.

La  carga  financiera  se  manifestó  en  todas  las  variantes.  Las  familias  

pagaron  tratamientos  adicionales  (fisioterapia,  terapia  ocupacional),  

medicamentos,  dietas  especiales  (dieta  cetogénica),  productos  ortopédicos,  

adaptaciones  en  el  hogar  para  afrontar  la  situación  y  consultas  privadas  con  

especialistas  médicos.  En  todas  las  variantes,  uno  de  los  padres  tuvo  que  

solicitar  una  reducción  de  jornada  para  poder  cuidar  a  su  hijo,  lo  que  aumentó  

la  carga  financiera.

Los  padres  admitieron  que  les  resultaba  difícil  dejar  a  sus  hijos  al  cuidado  de  
otros.

Independientemente  de  la  variante,  algunos  participantes  afirmaron  que  

considerarían  tener  otro  hijo,  mientras  que  otros  se  negaron  rotundamente  a  

tenerlo.  Las  razones  para  tener  otro  hijo

Hubo  conflicto  en  la  pareja  debido  a  la  reducción  del  tiempo  juntos,  el  

agotamiento  físico  y  mental,  y  la  sobrecarga  de  responsabilidades  de  cuidado.  

Esto  provocó  distanciamiento,  estrés,  tensión  y  discusiones.  Los  participantes  

relataron  cómo  se  pudo  superar  esta  fase,  lo  que  resultó  en  un  fortalecimiento  

de  la  pareja  y  un  vínculo  más  fuerte.
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3.4.1.  Datos  cuantitativos
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Impacto  de  la  Escala  de  Epilepsia  Pediátrica  (IPES)  evaluada  por  los  padres  de  niños  con  variantes  de  encefalopatía  epiléptica  y  del  desarrollo  STXBP1  y  SYNGAP1,  y  
complejo  de  esclerosis  tuberosa.  Los  datos  se  muestran  como  puntuación  total  (A)  y  la  suma  de  las  puntuaciones  de  los  padres  en  cada  ítem  de  la  escala  (B).

Salcedo­Perez­Juana  et  al.  
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La  Tabla  4  muestra  el  análisis  descriptivo  de  la  ansiedad,  la  depresión  

y  la  calidad  del  sueño.  Hasta  el  40  %  de  los  participantes  presentó  al  menos  

signos  leves  de  depresión.  Además,  el  75  %  presentó  mala  calidad  del  sueño.

Muchos  padres  reportaron  sentirse  ansiosos  por  el  futuro  de  sus  hijos  a  

medida  que  crecían.  En  el  subgrupo  SYNGAP1,  les  preocupaba  que  su  hijo  

se  volviera  ingobernable  y  queLos  padres  de  niños  con  CET  presentaron  una  puntuación  media  más  alta

para  el  rasgo  STAI,  BDI­II  y  PSQI;  mientras  que  los  subgrupos  SYNGAP1  y  

STXBP1  presentaron  más  ansiedad­estado.
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aLos  datos  se  presentan  mediante  mediana  y  rango  intercuartil.

No  pueden  planificar  nada  y,  por  lo  tanto,  se  sienten  inseguros  sobre  el  futuro.

reconoció  que  ciertos  momentos  gratificantes  de  gran  felicidad

(n  =  5)

La  experiencia  es  dura,  dolorosa  e  intensa,  por  mucho  que  la  experimenten.

otro  niño.  (3)  Aspectos  psicológicos,  como  la  ansiedad,

En  tiempos  de  crisis,  los  padres  no  sólo  desean  que  sus  hijos  estén  muertos,  sino  que  también...

tiempo  para  su  hijo  y  su  pareja.

más  apropiado;  sin  embargo,  ninguna  de  las  herramientas  cuantitativas

Creen  que  pueden  haber  sido  responsables  de  la  enfermedad.

En  todas  sus  variantes,  reducir  la  jornada  laboral  para  cuidar  de  sus

(n  =  20)

momentos  extremos  de  sentirse  emocionalmente  agotado  y  en  crisis,

Sentimientos  de  soledad  cuando  se  sentían  abrumados  y

logros.  También  describieron  un  período  prolongado

las  entrevistas.  (2)  Resultados  de  estudios  QUAN  y  CUAL  sobre

Sentimientos  de  vergüenza  porque  sentían  que  no  merecían  su

Este  estudio  de  métodos  mixtos  proporciona  una  perspectiva  más  amplia  y  profunda.

Culpa.  Por  ejemplo,  cuando  tienen  que  viajar  (por  trabajo)  sienten  que...

Estudios  previos  sobre  los  DEE  (12,  53)  han  demostrado  cómo  los  padres

complejo  de  esclerosis  tuberosa

perspectiva  de  los  padres  con  DEE.  (1)  En  términos  de  calidad  de  vida,

Están  abandonando  a  sus  hijos,  o  porque  se  sienten  responsables

tratamiento  y  se  sienten  frustrados  por  la  dependencia  de  su  hijo.  En  algunos

existen,  relacionados  con  el  gran  amor  que  sienten  hacia  sus  hijos  enfermos,

La  depresión,  el  estrés,  la  culpa,  la  ira  y  los  sentimientos  de  inutilidad  eran

desconectarse  de  su  cuidado  y/o  rechazarlos.  Uno

Se  abordaron  aspectos  como  la  experiencia  con  profesionales  y

(SYNGAP1)  También  se  sentían  culpables  cuando  sus  hermanos  tenían  problemas  en

En  todas  las  variantes,  no  había  esperanza  para  el  futuro,  ni  objetivos,  ni

Las  entrevistas.  Esta  perspectiva  integradora  nunca  ha  sido...

Otro  padre  (B1)  informó  que  hubo  momentos  en  que...

Agotados  por  la  vigilancia  constante  que  requerían  sus  hijos.

Los  resultados  de  la  integración  mostraron  similitudes  y  diferencias

sobrecargado  de  tareas  (cuidado,  trabajo,  gestión  de  consultas,  etc.).

STXBP1

Algunos  padres  deseaban  que  su  hijo  muriera  porque  sería  un

duelo  y/o  pena,  por  el  impacto  de  la  enfermedad  y  todo

El  impacto  en  la  dimensión  familiar  fue  convergente,  afectando

salario,  junto  con  la  frustración  y  el  miedo  a  ser  despedido  (TSC).  En

Por  el  contrario,  hubo  casos  en  STXBP1  y  SYNGAP1  donde  el

Nuestros  hallazgos  sugieren  que  los  cuestionarios  individuales  pueden  no  ser

(n  =  5)

por  hacer  que  sus  hermanos  vivan  con  la  enfermedad  (STXBP1).  Cuando  el

Las  vidas  “se  detienen”  para  centrarse  en  sus  hijos,  y  la  vida  cotidiana  es  un

la  unión  familiar  y  aprender  a  afrontar  juntos  la  enfermedad.

identificado.  Además,  los  resultados  de  QUAN  demuestran  altas  tasas  de

En  los  casos  de  TSC,  los  padres  describieron  sentirse  atados  por  la  enfermedad,

Muestra  total

El  participante  (C3)  describió  cómo  la  vida  era  insoportable  cuando  su

Tener  hijos  fue  una  decisión  difícil  y  estuvo  acompañada  de  ira,

abordados  anteriormente  en  padres  de  niños  con  las  variantes  estudiadas.

rechazaron  a  su  hijo  con  TSC,  y  en  esos  momentos  estaban

Sentimientos  de  inutilidad,  pérdida  de  oportunidades  laborales  y  dificultades

(56,  58,  59)  entre  los  resultados  CUAL  y  CUAN  (Tabla  5).

Los  padres  experimentaron  una  sensación  constante  de  incertidumbre  a  medida  que  el  niño...

(n  =  10)

Las  esperanzas  y  los  sueños  perdidos.  Los  padres,  en  todas  sus  variantes,  describieron  sus

El  tiempo  y  la  carga  financiera  de  la  familia.  QUAL  también  destaca  la

liberación.  En  estos  casos,  este  pensamiento  iba  acompañado  de  una

Las  preocupaciones  de  los  padres  con  respecto  a  los  hermanos  y  la  decisión  de  tenerlos

Un  fuerte  sentimiento  de  culpa.  Las  emociones  son  tan  intensas  que,  durante  una

La  reducción  de  horas  se  vivió  de  forma  positiva,  ya  que  tenían  más

Reflejar  adecuadamente  su  experiencia  y  calidad  de  vida  familiar  puede  ser

Los  niños  están  en  el  hospital  y  los  padres  se  van  a  casa  a  descansar,  o  cuando

Adaptación  constante  que  requiere  que  los  padres  estén  alerta.

Trastornos  del  sueño  que  no  fueron  mencionados  por  los  padres  durante

El  niño  con  SYNGAP1  gritaba  y  golpeaba  cuando  estaba  enojado.

Incluso  sintiéndose  como  si  estuvieran  presos.  Muchos  estaban  continuamente

el  papel  de  las  asociaciones,  que  son  aspectos  que  surgieron  de

la  escuela,  o  por  no  pasar  suficiente  tiempo  con  ellos  (TSC).  En

Se  consideraría  la  institucionalización.  Los  padres  reconocieron

Planificación  a  largo  plazo,  vivir  el  día  a  día,  centrarse  en  lo  cotidiano.
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no  pueden  o  no  quieren  cuidar  a  su  hijo.

al  aceptar  dejar  el  trabajo  (STXBP1).  Los  padres  también  experimentaron

Los  padres  de  niños  con  todas  las  variantes  experimentaron  cierta  sensación  de

La  salud  puede  cambiar  repentinamente.  Viven  con  estrés  porque...

SYNGAP1

1  (5%)

Inventario  de  Depresión  de  Beck

26.0  (4.0)

0

7  (70%)

3  (60%)

11.0  (7.0)

10

Índice  de  calidad  del  sueño  de  Pittsburgh

1  (5%)

25.5  (11.0)

2  (40%)

Salcedo­Perez­Juana  et  al.  

0

Mala  calidad  del  sueño

Mínimo

26.0  (7.0)

TABLA  4  Aspectos  psicológicos  (ansiedad,  depresión  y  calidad  del  sueño)  de  los  padres  de  niños  con  encefalopatía  epiléptica  y  del  desarrollo

22,5  (5,0)  

11,5  (12,0)  

12  (60%)

15  (75%)

9.0  (3.0)

0

Moderado

23,0  (3,0)  

12,0  (8,0)  

3  (60%)

Inventario  de  Ansiedad  Estado­Rasgo  (STAI)—Rasgo

Puntuación

3  (30%)

7.0  (4.0)

0

1  (20%)

20.0  (8.0)

(BDI­II)

6  (30%)

4  (80%)

frontiersin.org

1  (20%)

26.5  (11.0)

Puntuación
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8.5  (5.5)

(PSQI)

0

23.0  (11.0)Inventario  de  Ansiedad  Estado­Rasgo  (STAI)—Estado

variantes  STXBP1  y  SYNGAP1  y  complejo  de  esclerosis  tuberosa.

21,0  (5,0)  

9,5  (16,0)  7  

(70%)

Leve

Severo

4  (80%)

(norte/%)

4.1.  Calidad  de  vida

3.5.  Hallazgos  de  métodos  mixtos  (integración)

4.  Discusión

Machine Translated by Google

https://www.frontiersin.org/journals/pediatrics
https://www.frontiersin.org/journals/pediatrics
https://www.frontiersin.org/
https://doi.org/10.3389/fped.2023.1285377


menor  funcionamiento  familiar  (p  =  0,02)  y  CVRS  del  cuidador  (p  <  0,01).

Los  cuidadores  de  niños  con  CET  tienen  una  calidad  de  vida  relacionada  con  la  

salud  (CVRS)  inferior  a  la  de  la  población  general  (64­67  años),  dedicando  un  

promedio  de  104  horas  semanales  al  cuidado.  Cuanto  mayor  sea  el  tiempo  dedicado  

al  cuidado,  menor  será  el  funcionamiento  familiar  (p  =  0,01)  y  menor  su  CVRS  (p  =  

0,03). (68)  Además,  las  comorbilidades  neuropsiquiátricas  
en  niños  con  CET  también  se  asociaron  con

Las  discrepancias  en  el  tratamiento  que  las  familias  esperan  de  los  profesionales  

pueden  deberse  a  que  los  profesionales  se  centran  en  aspectos  del  cuidado  del  niño  

diferentes  a  los  que  esperan  los  cuidadores  (72).  Sullivan  et  al.  (73)  demostraron  

cómo  los  profesionales  priorizan  el  retraso  motor  y  del  desarrollo,  los  trastornos  del  

movimiento  y  el  temblor  en  el  cuidado  de  niños  con  STXBP1  sobre  otros  problemas  

(considerados

Resultados

Esta  disminución  de  la  CVRS  del  cuidador  y  la  familia  se  debe  a  que  las  rutinas  

diarias  de  toda  la  familia  cambian  al  centrarse  en  las  necesidades  del  niño  enfermo  

(65,  66),  como  el  control  de  convulsiones,  la  evaluación  del  riesgo  de  lesiones,  el  

manejo  de  conductas  disruptivas  y  los  cambios  de  turno  para  citas  médicas,  lo  que  

afecta  su  planificación  diaria  o  sus  actividades  sociales  (8,  65,  66).  Por  lo  tanto,  los  

cuidadores  necesitan  tiempo  para  sí  mismos  para  mantener  su  calidad  de  vida.

Experiencias  de  los  padresHallazgos  cuantitativos

La  relación  con  los  profesionales  sanitarios  no  es  un  ítem  que  aparezca  en  los  

cuestionarios  de  calidad  de  vida  e  impacto  familiar.

Las  familias  de  niños  con  CET  informaron  que  el  aislamiento  les  permitió  explorar  

alternativas  o  crear  una  barrera  protectora  alrededor  del  niño  (66).  En  otros  casos  

de  DEE  (70,  71),  los  padres  dejaron  de  asistir  a  reuniones  familiares  para  evitar  

miradas  o  preguntas  inapropiadas,  perdieron  el  contacto  con  amigos  y  dejaron  de  

salir  a  socializar.
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Las  relaciones  familiares  pueden  verse  afectadas,  con  sentimientos  de  aislamiento,  

falta  de  apoyo/comprensión  y  crisis  familiares  regulares  (69,  70).

Nuestros  resultados  muestran  cómo  la  enfermedad  provoca  cambios  en  las  

relaciones  familiares  (abuelos,  primos,  etc.).  En  los  DEE,

ERES:

apoyo  a  las  familias  en  el  afrontamiento  de  la  

enfermedad.  •  La  presencia  de  distanciamiento  o  incomprensión  por  parte  de  otros  

miembros  de  la  familia  (abuelos,  primos,  etc.)  no  es  una  conducta  generalizada.

Impacto  en  

la  familia

Calidad  de  vida

frontiersin.org

En  todas  las  variantes,  los  padres  describen  ansiedad,  tensión,  estrés,  tensión  y  

agotamiento  que  afectan  la  relación  de  pareja  y  familiar.  En  todas  las  variantes,  

los  padres  comparten  preocupación  por  el  estado  de  salud  de  su  hijo,  culpa,  falta  de  planes  

de  futuro  y  ninguna  esperanza  de  curación  o  mejora.  Durante  períodos  

de  crisis  emocional,  hay  casos  en  los  que  los  padres  pueden  desear  la  muerte  de  su  hijo,  

desvincularse  de  su  cuidado  o  rechazarlo.  En  sus  relatos,  los  padres  no  

destacaron  los  trastornos  del  sueño  como  un  factor  relevante  en  su  estado  mental.

•  No  existen  registros  de  actividades  que  limiten  la  condición  física.

Importancia  de  BCFQOL:

Salcedo­Perez­Juana  et  al.  

La  vida  familiar  también  afecta  a  los  hermanos  del  niño  con  DEE.  El  impacto  en  los  

hermanos  es  variable,  con  efectos  tanto  positivos  como  negativos  que  influyen  en  

la  relación  familiar.

Impacto  de  la  Escala  de  Epilepsia  

Pediátrica:  •  TSC  muestra  un  mayor  impacto  que  STXBP1  y  SYNGAP1.  •  
Los  ítems  más  afectados  incluyeron  la  escuela  y  el  nivel  académico  de  los  niños.

•  Las  puntuaciones  de  calidad  de  vida  se  acercan  a  los  valores  normales  para  la  población  

española.  •  El  efecto  físico  y  mental  de  la  enfermedad  en  STXBP1  y  TSC  es

TABLA  5  Visualización  combinada  de  los  hallazgos  cuantitativos  y  cualitativos.

Las  actividades  se  limitan  al  organizar  sus  vidas  para  el  cuidado  de  los  niños.  Se  da  mayor  

importancia  al  componente  mental.  •  La  importancia  

de  mantener  buenas  relaciones  familiares.

(ayudas  públicas,  acceso  a  la  atención  sanitaria,  etc.)  afectan  la  calidad  de  vida  de  los  

padres  y  les  obligan  a  utilizar  sus  ahorros  para  cubrir  las  necesidades  de  sus  hijos.

•  Los  obstáculos  percibidos  para  poder  brindar  atención  a  su  hijo

•  El  cuarenta  por  ciento  de  la  muestra  presenta  al  menos  signos  leves  de  depresión.

Superar  la  situación  puede  fortalecer  la  relación.  El  deseo  de  tener  otro  hijo  puede  

cambiar.

Impacto  en  la  escala  familiar:  

•  Las  áreas  más  impactadas  son  “experiencia  con  la  enfermedad”  y  “carga  económica”.  Impacto  

similar  entre  las  variantes  en  todas  las  subescalas,  pero  el  mayor  impacto  general  en  la  

variante  TSC.

La  interacción  familiar  y  el  apoyo  a  la  discapacidad  son  los  aspectos  más  importantes  para  los  

padres.  En  las  tres  

variantes,  la  importancia  de  la  interacción  familiar,  la  crianza,  el  bienestar  emocional,  el  

bienestar  físico/material  y  el  apoyo  a  la  discapacidad  es  similar.

Factores  
psicológicos

Índice  de  calidad  del  sueño  de  

Pittsburgh:  •  Mala  calidad  del  sueño  en  la  mayoría  de  los  participantes  en  todas  las  variantes.
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•  Experiencia  intensa  y  dura,  que  cambia  por  completo  la  vida  personal  y

•  Un  aspecto  de  la  calidad  de  vida,  que  no  aparece  en  los  cuestionarios  utilizados,  es  la  relación  

con  el  personal  sanitario,  y  se  identifican  un  gran  número  de  mejoras  en  la  

atención  a  padres  e  hijos  con  DEE.

•  SYNGAP1  es  la  variante  con  mayor  ansiedad  estado  y  rasgo.

Satisfacción  BCFQOL:

SF­12:

similar,  aunque  en  SYNGAP1  la  participación  física  es  más  prominente  que  la  
participación  mental.

10.3389/fped.2023.1285377

•  El  distanciamiento  o  la  incomprensión  por  parte  de  amigos  u  otras  personas  (en  la  escuela,  el  

trabajo,  etc.)  no  es  un  comportamiento  generalizado.  •  Todas  las  actividades  

personales  y  familiares  giran  en  torno  al  niño  con  DEE.  En  STXBP1,  se  destaca  la  dificultad  

para  manipular  físicamente  al  niño,  y  en  SYNGAP1  y  TSC,  el  comportamiento  disruptivo.  •  

La  pareja  se  pone  a  prueba,  surgen  numerosos  conflictos  que,  una  vez

BDI­II:

puntuaciones  para  las  variantes  SYNGAP1  y  TSC.

•  Aparecen  diferencias  entre  las  variantes.  SYNGAP1  muestra  menos

Se  destaca  la  importancia  de  los  miembros  del  equipo  y  su  entorno  familiar  y  social.  

Se  presta  especial  atención  a  mantener  una  buena  relación  y  sentir  el  apoyo  de  los  

hermanos  del  niño  con  DEE.  •  En  todas  las  variantes,  las  

asociaciones  desempeñan  un  papel  importante  en  la  prestación  de  servicios.

satisfacción  en  relación  con  las  otras  dos  variantes,  en  la  interacción  familiar  y  el  

bienestar  físico/material,  y  el  TSC  muestra  menor  satisfacción  en  el  apoyo  relacionado  

con  la  discapacidad.

•  Existe  un  impacto  financiero  en  todas  las  variantes,  que  se  agrava  cuando  las  horas  de  trabajo  

de  uno  de  los  miembros  de  la  pareja  deben  reducirse  para  cuidar  al  niño.

actividad,  número  de  actividades,  vida  social  y  aceptación,  amigos  y  compañeros  del  

niño,  relaciones  con  los  padres  y  salud  general.
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En  el  caso  de  la  epilepsia  transcraneal  (TSC),  Zöllner  et  al.  (72)  describieron  

cómo  los  niños  con  deterioro  cognitivo  y  formas  graves  de  epilepsia  presentan  un  

mayor  riesgo  de  hospitalización,  ingreso  en  unidades  de  cuidados  intensivos  y  se  

someten  a  más  procedimientos  diagnósticos  que  el  resto  de  la  población,  

independientemente  del  sistema  de  salud.  Además,  estos  niños  requieren  mayor  

esfuerzo  y  deben  afrontar  numerosos  gastos  para  cubrir  rehabilitación,  fisioterapia  y  

logopedia.

El  cuidado  de  niños  con  DEEs  implica  tomar  decisiones,

esencial  por  parte  de  los  cuidadores)  como  problemas  de  comportamiento  y  nutrición.

Nuestros  resultados  cualitativos  mostraron  obstáculos  para  obtener  apoyo  social,  

lo  cual  concuerda  con  un  informe  previo  de  padres  de  niños  con  enfermedades  raras  

y  EDE  (55,  77­80).  La  burocracia  es  una  lucha  constante  y  los  padres  se  sienten  

impotentes  y,  a  veces,  olvidados  por  los  proveedores  de  apoyo  (55,  79).

En  relación  con  la  esclerosis  tuberosa,  los  cuidadores  presentan  más  síntomas  

depresivos  que  la  población  general,  ya  que  comprenden  que  los  trastornos  

neuropsiquiátricos,  los  problemas  de  conducta  y  las  convulsiones  aumentan  

significativamente  el  estrés  parental  (65,  72).  Los  padres  se  sienten  ansiosos  por  la  

aparición  de  nuevos  síntomas  y  los  efectos  secundarios  de  los  tratamientos,  y  temen  

por  el  futuro  y  la  progresión  de  los  síntomas,  especialmente  si  no  pueden  cuidar  a  su  

hijo  o  si  fallece  (65,  66).  Estos  padres  se  sienten  emocionalmente  abrumados,  

sobrecargados  por  la  intensidad  de  la  atención  psiquiátrica.

forma  principal  de  apoyo,  información  y  compromiso  con  otras  familias  a  medida  que  

aprendieron  a  aceptar  la  discapacidad  de  su  hijo.

El  importante  papel  de  las  asociaciones  de  apoyo  ya  se  ha  descrito  en  las  EDE  

y  las  enfermedades  raras  (70,  71,  75,  76) ,  ya  que  ayudan  y  apoyan  a  las  familias,  

actúan  como  filtro  de  información,  permiten  compartir  experiencias  y  mejoran  su  

calidad  de  vida.  Sin  embargo,  el  acceso  a  las  asociaciones  debe  ser  progresivo  para  

evitar  la  sobrecarga  de  información  y  el  estrés.  Graffigna  et  al.  (66)  describieron  cómo  

las  familias  de  niños  con  CET  utilizaron  la  asociación  como...

De  la  misma  manera,  los  padres  de  niños  con  síndrome  premenstrual  también  tenían  

pocas  esperanzas  en  el  futuro,  sus  esperanzas  se  vieron  disminuidas  y  preferían  vivir  

el  día  a  día  (53).

cambiar  roles  y  limitar  las  actividades  que  provocan  conflicto  en  la  pareja  y  afectan  

su  vida  sexual  (6,  70).  La  clave  para  fortalecer  la  pareja  es  la  comunicación,  el  trabajo  

en  equipo,  el  respeto,  la  paciencia  y  reconocer  que  ambos  miembros  de  la  pareja  

sufren  (70).  Una  fuente  de  conflicto  fue  la  decisión  de  tener  más  hijos.  Dudas  sobre

Los  múltiples  síntomas  y  la  discapacidad  asociados  con  los  DEE  impactan  las  

vidas  de  los  padres  de  múltiples  maneras.  Un  modelo  conceptual  del  STXBP1  

muestra  que  los  síntomas  que  más  afectaron  a  los  padres  fueron  el  retraso  del  

desarrollo  y  los  problemas  de  conducta;  sin  embargo,  sus  emociones  también  se  ven  

afectadas  y  sus  actividades  diarias  son  limitadas  (73).  Para  los  cuidadores  de  niños  

con  TSC,  los  síntomas  más  molestos  son  las  convulsiones,  la  conducta  disruptiva  y  

los  problemas  cognitivos  (72).  Para  SYNGAP1,  la  mayoría  de  los  padres  estaban  

preocupados  por  el  deterioro  del  lenguaje,  los  problemas  de  conducta,  la  falta  de  

autonomía  en  sus  hijos  y  el  aumento  de  la  carga  familiar  y  financiera  (81).  Además,  

en  SYNGAP1,  los  padres  lucharon  con  conductas  relacionadas  con  la  angustia  en  la  

vida  cotidiana,  donde  los  niños  mostraban  frustración  y  agresión  cuando  se  les  

negaba  algo,  no  se  salían  con  la  suya  o  no  podían  comprender  la  situación.  Muy  a  

menudo,  esta  agresión  podía  conducir  a  la  violencia  hacia  ellos  mismos  o  hacia  los  

demás  (5).

De  forma  similar,  en  el  caso  de  la  TSC,  Zöllner  et  al.  (72)  demostraron  discrepancias  

en  la  priorización  del  manejo  de  los  síntomas  psiquiátricos  y  neurológicos  entre  

médicos  y  cuidadores.  Estudios  previos  (12,  54,  74)  en  casos  de  DEE  han  demostrado  

la  importancia  de  la  relación  con  el  profesional  sanitario  para  los  padres.  En  el  caso  

de  los  padres  de  niños  con  SCN1A,  KCNQ2,  CDKL5,  PCDH19  y  GNAO1,  la  relación  

fue  negativa  cuando  los  profesionales  priorizaron  la  burocracia,  ignoraron  la  

información  proporcionada  por  la  familia,  se  comunicaron  sin  empatía,  juzgaron  la  

calidad  de  la  atención  domiciliaria,  no  se  relacionaron  con  sus  hijos  y  no  comprendieron  

la  enfermedad  (12).

Fronteras  en  Pediatría

La  reducción  de  la  jornada  laboral  observada  en  nuestros  participantes  para  

todas  las  variantes  es  una  estrategia  común  descrita  entre  los  cuidadores  de  niños  

con  CET  (65,  72).  Su  carrera  profesional  y/o  productividad  se  ve  afectada  porque  

deben  dejar  el  trabajo  (renuncia  o  despido)  y/o  reducir  su  jornada  laboral  para  cuidar  

a  sus  hijos  enfermos.  En  consecuencia,  se  produce  un  aumento  de  la  carga  

económica,  que  ya  es  considerable  considerando  los  costes  de  productos  ortopédicos,  

pañales  y  la  gestión  de  tratamientos  (fisioterapia,  terapia  ocupacional)  (54,  80,  83).

A  pesar  de  esta  situación,  los  padres  de  este  estudio  y  los  cuidadores  de  niños  

con  otras  EDE  pueden  experimentar  felicidad  y  alegría,  así  como  aprender  de  sus  

hijos  (53,  70,  72,  80,  82).  Este  cambio  en  su  perspectiva  de  vida  parece  estar  

relacionado  con  un  mejor  conocimiento  de  la  enfermedad,  su  manejo  y  sus  

expectativas,  un  proceso  de  reajuste  en  el  que  logran  alcanzar  un  nivel  aceptable  de  

bienestar  emocional.

Sin  embargo,  vivir  con  estas  DEE  puede  afectar  negativamente  la  relación  de  la  

pareja,  llevando  a  la  separación  y/o  divorcio  (66).
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Tener  otro  hijo  también  se  observa  en  el  síndrome  de  Phelan­McDermid  (SPM)  (53,  

54),  donde  la  decisión  estuvo  acompañada  de  miedo  e  incertidumbre.

En  términos  de  costos  directos,  un  paciente  con  CET  incurre  en  un  costo  total  

promedio  de  £12,681  (PPP­$17,629)  durante  un  período  de  tres  años,  en  comparación  

con  £4,777  (PPP­$6,641)  por  paciente  en  la  población  general.  Estudios  previos  

sobre  Dravet  (84,  85)  reportaron  un  costo  directo  e  indirecto  promedio  de  €6,043  y  

€4,399  por  año,  respectivamente.  La  carga  financiera  más  significativa  se  asoció  con  

la  hospitalización,  los  servicios  de  atención  y  los  medicamentos  antiepilépticos.  

Además,  el  costo  aumentó  si  el  niño  presentaba  convulsiones  frecuentes,  

hospitalizaciones,  visitas  domiciliarias,  síntomas  graves  o  requería  atención  de  

enfermería  (84,  85).

Los  hallazgos  resaltan  la  desesperación  y  la  falta  de  esperanza  de  los  padres  

en  el  futuro.  Estudios  previos  (86­90)  han  demostrado  que  gestionar  la  esperanza  en  

los  padres  de  niños  con  trastornos  neurológicos  poco  frecuentes  debería  ser  una  

prioridad  para  los  profesionales  de  la  salud.  Se  han  reportado  sentimientos  de  pérdida  

de  control,  de  estar  "atrapados  en  un  laberinto"  o  de  "no  tener  escapatoria  a  la  

enfermedad"  en  padres  de  niños  con  CET  (73).
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4.3.  Factores  psicológicos

4.2.  Impacto  en  la  familia
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4.4.  Fortalezas  y  limitaciones

En  conclusión,  nuestros  resultados  ayudan  a  analizar  y  comparar  la  calidad  

de  vida,  el  impacto  en  la  familia  y  la  salud  mental  autopercibida  de  los  padres  

de  niños  con  CET,  STXBP1  y  SYNGAP1,  con  sus  experiencias  narradas  en  

primera  persona.  Este  estudio  también  identifica  áreas  de  mejora  y  diferencias  

entre  los  cuestionarios,  y  ayuda  a  comprender  el  contexto  en  el  que  los  padres  

respondieron  a  los  cuestionarios.  Estos  resultados  pueden  ayudar  a  los  

profesionales  a  identificar  deficiencias  en  la  atención  y  a  mejorar  el  apoyo  y  los  

servicios  para  estas  familias.  Estas  dimensiones  deberían  profundizarse.

Se  han  estudiado  otras  variantes  genéticas  de  las  DEE.  Las  futuras  líneas  de  

investigación  incluyen:  (a)  estudios  mixtos  centrados  en  el  mayor  número  posible  

de  variantes  genéticas  (p.  ej.,  CDKL5,  SHANK3,  DUP15,  SCN1A,  KCNQ2,  

GNAO1,  PCDH19)  para  contar  con  una  base  comparativa  cuantitativa  y  

cualitativa  que  permita  integrar  y  comprender  la  enfermedad  desde  la  perspectiva  

de  los  padres;  (b)  incluir  la  perspectiva  de  los  profesionales  que  atienden  a  niños  

y  padres  en  estos  estudios;  y  (c)  estudios  longitudinales  que  consideren  aspectos  

psicológicos  de  los  cuidadores,  especialmente  la  calidad  del  sueño,  para  verificar  

si  estos  factores  de  riesgo  están  relacionados  con  la  discapacidad  a  largo  plazo  

del  padre  o  del  niño,  una  peor  calidad  de  vida  familiar  o  un  peor  pronóstico  del  

niño  afectado.

La  presencia  de  múltiples  variantes  genéticas  y  el  pequeño  número  de  

individuos  afectados  fueron  los  principales  desafíos  de  este  estudio,  lo  que  limitó  

el  reclutamiento  y,  en  consecuencia,  puede  limitar  la  generalización  de  este  

estudio.  Otra  posible  limitación  es  que  todos  los  participantes  fueron  reclutados  

de  asociaciones  de  pacientes.  Esto  significa  que  los  participantes  pueden  tener  

acceso  a  más  apoyo  e  información  sobre  el  manejo  de  los  trastornos  de  DEE  

que  las  familias  que  no  están  involucradas  con  las  asociaciones  de  pacientes.  

Aunque  estos  resultados  deben  tratarse  con  cautela,  la  fortaleza  de  este  estudio  

es  que  es  el  primero  en  describir  la  realidad  de  los  padres  de  niños  con  STXBP1,  

TSC  y  SYNGAP1,  utilizando  un  enfoque  de  métodos  mixtos  con  múltiples  

estrategias  de  recopilación  y  análisis  de  datos  para  aumentar  la  profundidad  y  

la  credibilidad  de  los  hallazgos  (61,  91).  La  ventaja  de  un  diseño  concurrente  

mixto  es  que  permite  la  integración  de  datos  de  diferentes  naturalezas  

simultáneamente,  a  diferencia  de  estudios  previos  realizados  con  un  solo  tipo  

de  metodología  cuantitativa  (7,  8)  y/o  cualitativa  (12).

Los  datos  brutos  que  sustentan  las  conclusiones  de  este  artículo  serán

Nuestros  resultados  muestran  diferencias  entre  los  datos  de  trastornos  del  

sueño  del  cuestionario  y  la  ausencia  de  testimonios  parentales.  Hesdorffer  et  al.  

(89)  demostraron  cómo  el  cuidado  y  la  monitorización  continua  de  niños  con  

DEE  afectaron  la  calidad  del  sueño  (ORa  IC  del  95%:  1,7­2,6)  y  causaron  fatiga  

(ORa  IC  del  95%:  1,5­2,2)  en  los  cuidadores.  La  fatiga  y  la  mala  calidad  del  

sueño,  a  su  vez,  aumentaron  el  riesgo  de  ansiedad  (ORa  IC  del  95%:  3,6­6,0)  y  

depresión  (ORa  IC  del  95%:  2,8­6,0)  de  los  cuidadores.  Gonçalves  et  al.  (90)  

demostraron  que  los  cuidadores  de  niños  con  Dravet  presentaron  una  mayor  

incidencia  de  depresión  y  ansiedad  en  comparación  con  los  cuidadores  de  otros  

pacientes  con  epilepsia.

Estudio  cuantitativo  o  cualitativo  más  amplio.  Además,  los  diseños  explicativos  

secuenciales  utilizan  los  resultados  del  primer  método  (generalmente  cualitativo)  

para  fundamentar  el  segundo  (identificar  variables,  desarrollar  el  instrumento­

QUAN)  (15).

Estos  problemas  se  asociaron  con  fatiga  del  cuidador  y  alteraciones  del  sueño.

y  problemas  neurológicos,  y  sienten  que  tienen  escaso  apoyo  psicológico  (72),  

Resultados  similares  se  encontraron  para  el  síndrome  premenstrual,  donde  

pensar  en  el  futuro  del  cuidado  de  su  hijo  y  dejar  la  responsabilidad  del  cuidado  

a  los  hermanos  causó  angustia  a  los  padres  (53).

puesto  a  disposición  por  los  autores,  sin  reservas  indebidas.

MS­PJ:  Curación  de  datos,  Análisis  formal,  Validación,  Visualización,  

Redacción,  revisión  y  edición.  DP­C:  Conceptualización,  Análisis  formal,  

Obtención  de  fondos,  Metodología,  Administración  del  proyecto,  Recursos,  

Supervisión,  Redacción  del  borrador  original,  Revisión  y  edición.  AS­MG:  

Curación  de  datos,  Análisis  formal,  Validación,  Visualización,  Redacción,  revisión  

y  edición.  ÁA­S:  Conceptualización,  Investigación,  Metodología,  Administración  

del  proyecto,  Supervisión,  Visualización,  Redacción,  revisión  y  edición.  LF:  

Conceptualización,  Análisis  formal,  Obtención  de  fondos,  Metodología,  Proyecto
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Intentar  cubrir  los  objetivos  del  presente  estudio  mediante  la  realización  de  un  

estudio  observacional  y  un  estudio  cualitativo  por  separado  implicaría  que  cada  

método  presentaría  su  propia  visión  parcial  de  los  resultados  sin  integrar  las  

respuestas  a  los  cuestionarios  ni  la  perspectiva  narrativa  individual  de  los  

padres.  Este  diseño  mixto  concurrente  permite  una  mayor  comprensión  del  

fenómeno  (tener  hijos  con  DEE)  al  poder  comparar  e  identificar  similitudes  y  

diferencias  en  las  respuestas  y  comportamientos  de  los  padres  de  niños  con  

DEE  utilizando  datos  cualitativos  y  cuantitativos  simultáneamente  (15,  16).  La  

simultaneidad  de  la  información  es  la  ventaja  de  utilizar  el  diseño  mixto  

concurrente  para  lograr  nuestro  objetivo,  ya  que  los  diseños  mixtos  secuenciales  

(exploratorios  o  explicativos)  deben  primero  realizar  una  fase  de  la  investigación  

(QUAN  y/o  CUAL)  y  alcanzar  sus  objetivos,  para  proceder  con  la  siguiente  fase  

metodológica  y,  finalmente,  integrar  los  datos  (15,  61,  91).  En  el  enfoque  

exploratorio,  el  segundo  método  (cualitativo/cuantitativo)  es  necesario  para  

responder  a  una  pregunta  de  investigación  dentro  de  un

frontiersin.org
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