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Resumen psicoeducativo que ofrezca informacion y
contencion, pudiendo trasladar, de manera

En el caso de las enfermedades poco
frecuentes con baja prevalencia en la
poblacion, el asesoramiento genético es
un proceso complejo y requiere de un
acompafiamiento de distintos profesionales
de la salud capacitados en la tematica. Un
punto en el que acuerdan la mayoria de
las investigaciones publicadas es que los
psicologos deberian trabajar desde un modelo

clara, los conocimientos que la genética y la
gendmica ofrecen para promover la salud y el
bienestar de aquellas personas diagnosticadas
con una enfermedad poco frecuente y sus
familiares. El objetivo del presente trabajo
de revision bibliografica es esclarecer cual
es el abordaje que realiza el psicologo
en torno a la complejidad que atraviesan
muchas personas con un diagnostico de una
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enfermedad poco frecuente.
Palabras  clave:  Enfermedades
frecuentes, asesoramiento
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genético,

Abstract

Genetic counseling is a complex process
when working with rare diseases. It requires
the accompaniment of different health
professionals trained in the subject. Most
published articles agree that psychologists
should work from a psychoeducational
model that offers information and support,
being able to clearly transfer the knowledge
that genetics and genomics offer to promote
the health and well-being of those people
diagnosed with a rare disease and their
families. The aim of this review is to clarify
on the approach that psychologists take
regarding the complexity of having a rare
diagnosis.

Key Words: rare diseases, genetic counseling,
health psychology.

Introduccion

Acercamiento a las enfermedades poco
frecuentes, raras o también denominadas
huérfanas

Las enfermedades raras o poco frecuentes
son un problema de salud y de interés social.
Podrian ser definidas como un conjunto
amplio y variado de condiciones que se
caracterizan por afectar, cada una de ellas,
a un reducido nimero de individuos en la
poblacion, ser cronicas y muchas veces
generar discapacidad. En los ultimos afios,
el modo de comprender la etiologia de
las enfermedades organicas ha cambiado.
Desde Watson y Crick, quienes recibieron el

premio Nobel a mediados del siglo XX por
su descripcion del ADN como una estructura
de doble hélice, hasta la revolucion de los
genes, se han producido numerosos avances
cientificos y tecnologicos. Progresivamente
se fue adquiriendo mayor capacidad
diagnoéstica a un menor costo. La creacion
del Proyecto Genoma Humano permitio
demostrar la asociacion entre variaciones
poco frecuentes en la informacién genética
—mutaciones— y ciertas enfermedades
organicas, que por su naturaleza son en su
mayoria de caracter cronico (Gunder &
Martin, 2010; Sheth et al., 2014).

En este contexto surge, inicialmente
en los paises mas desarrollados, el término
de enfermedades raras (ER) como un
concepto capaz de englobar y de algln
modo representar a multiples enfermedades
cronicas con distintos niveles de afeccion
en cuanto a su morbilidad y mortalidad,
pero con su baja prevalencia en la poblacion
en comun (Avellaneda et al., 2007). Sin
embargo, el concepto de rareza de estas
enfermedades presenta una paradoja, porque
si bien son enfermedades raras en cuanto a
su prevalencia, no es raro padecer una de
estas enfermedades, ya que en su conjunto
afectan a mas de 30 millones de personas
(EURODIS, 2005).

Esta cualidad de rareza, que en
inglés se mantiene como Rare Diseases, se
fue modificando en algunos paises de habla
hispana a “enfermedades poco frecuentes”
(EPOF). Este nuevo término hace foco en
la baja prevalencia de estas enfermedades.
Para ser considerada como una enfermedad
poco frecuente su prevalencia debe ser
igual o inferior a 1 en 2000 habitantes
segun la legislacion de cada pais. Se han
descrito entre 6.000 y 8.000 condiciones
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consideradas raras o poco frecuentes que en
su conjunto afectan a millones de personas
(Hernandez & Alcaraz, 2013). Muchas de
ellas tienen una causa genética conocida, y
se predecia que la mayoria de las mutaciones
genéticas causantes de enfermedad, aun no
descubiertas, serian identificadas antes del
2020 (Boycott et al., 2013).

Una tercera denominacion para
estas enfermedades es el de enfermedades
huérfanas. El término huérfanas surge
a partir de la declaracion del Acta de
Drogas Huérfanas de Estados Unidos en
1983 que busco promover el desarrollo de
tratamientos, principalmente farmacéuticos,
para enfermedades que no resultaban
atractivas por los laboratorios debido a la baja
prevalencia de las enfermedades (Thomas &
Caplan, 2019). Las enfermedades huérfanas
se caracterizan por su baja prevalencia y
por el abandono del sistema de salud en
términos de tratamiento, investigacion y
politicas de salud (Comision Europea, 2008).
Entonces, si bien los términos enfermedades
raras, enfermedades poco frecuentes y
enfermedades huérfanas suelen utilizarse
como sinénimos, cada uno de estos hace
foco y agrega un nuevo aspecto de estas
enfermedades.

Las enfermedades poco frecuentes
o huérfanas refinen entonces condiciones
usualmente de origen genético, cronicas,
que provocan algun tipo de discapacidad o
afectacion de la salud, que en su mayoria
carecen de un tratamiento curativo, y que
historicamente, han sido descuidadas desde
el ambito de investigacion y desarrollo
farmacolégico (EURODIS, 2005). Existen
algunas circunstancias particulares que
afectan a la mayoria de las personas que
padece alguna de estas enfermedades:
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la falta de conocimiento cientifico sobre
sus enfermedades, la dificultad para el
acceso a un diagnéstico correcto, la falta
de informacién y la calidad del apoyo en
el momento del diagnéstico, asi como
también cierto desinterés por parte de los
profesionales de la salud (Palau, 2010).

Si bien no existe una TUnica
clasificacion de este grupo de entre 6.000 y
8.000 condiciones poco frecuentes, Orphanet
(2021) propone una clasificacion seglin
las principales afecciones: neurologicas,
dermatolégicas, metabolicas, cardiaca, 6sea,
respiratoria, inmunoldgica, entre otras. A
su vez, el Ministerio de Salud de la Nacion
(2021) aprobo un listado de enfermedades
poco frecuentes que se encuentran dentro
del alcance de la Ley Nacional 26.689 y la
posibilidad de que el médico tratante o el
equipo de salud que hace el seguimiento
registre al paciente en el registro nacional
de pacientes con EPOF. Puede afirmarse
entonces que las enfermedades poco
frecuentes, raras o huérfanas representan un
problema de salud publica y un desafio para
todos los trabajadores de la salud.

Situacion actual en Argentina
En Argentina quienes mas han trabajado en
difundir los conocimientos actuales sobre
las enfermedades poco frecuentes son las
asociaciones de pacientes y/o familiares.
Muchas de estas asociaciones estan
agrupadas en la Federacion Argentina de
Enfermedades Poco Frecuentes [FADEPOF]
creada en el afio 2011 con la finalidad de
reunir a multiples ONGs y agrupaciones de
pacientes y familiares (FADEPOF, s.f)

Los esfuerzos sostenidos de estas
asociaciones cumplieron una meta comun, la
reglamentacion de la Ley Nacional 26.689,
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sancionada en el afio 2011 y reglamentada en
el afio 2015, para el cuidado integral de la
salud de las personas con enfermedades poco
frecuentes. Esta Ley promueve la deteccion
precoz, el diagndstico, el tratamiento y la
consecuente recuperacion de la persona con
una enfermedad poco frecuente. Propone la
creacion de un organismo multidisciplinario
especializado en estas tematicas y la
elaboracion de un listado de estas condiciones
con sus respectivos datos de prevalencia;
entre otros aspectos. Por otro lado, en la
provincia de Buenos Aires, existe la Ley
N° 14.239, reglamentada en el afio 2014
por la cual devino la creacion de un Centro
Provincial de Referencia, Seguimiento y
Divulgacion de Enfermedades Raras. Se
evidencia aqui la importancia que se le
otorga a la contencion de estos pacientes. Las
autoridades prevén la creacion de equipos
interdisciplinarios donde la especialidad de
Psicologia o Psiquiatria se dispone como
obligatoria (Ministerio de Salud [MSAL],
2013).

Como limitaciones puede
mencionarse que en Argentina ain no
se dispone de registros nacionales de
prevalencia de enfermedades genéticas
y de exposicion a factores de riesgo
(Penchaszadeh, 2013). Tampoco se cuenta
con una amplia trayectoria en el abordaje de
las enfermedades poco frecuentes de origen
genético desde el campo de la psicologia de
la salud y se advierte la ausencia de ofertas
de posgrado que permitan la capacitacion del
psicologo como asesor genético. Si bien este
aspecto es una desventaja en comparacion
con otros contextos con mayor experiencia,
puede ser también considerado como una
oportunidad de desarrollo a futuro (Baty et
al., 2016). Se espera que en los proximos

aflos el avance en las politicas publicas sea
alin mayor, ante la reciente reglamentacion
de la Ley Nacional 26.689 para el cuidado
integral de la salud de las personas con
enfermedades poco frecuentes y la creacion
del Programa Nacional de Enfermedades
poco Frecuentes y Anomalias Congénitas.

Rol del psicologo en el asesoramiento
genético

En términos generales, el rol del psicélogo
en el asesoramiento genético deberia estar
dirigido a disminuir el impacto psicolégico
que puede generar la comunicacion
del diagnostico o del riesgo genético
(Biesecker, 2010), basandose en un
modelo psicoeducacional que promueva el
entendimiento y el bienestar psicologico de la
persona a partir de favorecer su adaptacion a
laenfermedad o al riesgo genético (Biesecker,
2001). Promover el entendimiento por parte
de la persona, respecto de su condicion
genética, se relaciona de manera directa
con traducir la informacioén proveniente de
los resultados del laboratorio a un lenguaje
mas amigable, para que pueda ser tanto
intelectual como emocionalmente procesado
(Evans, 2006; Hart et al., 2012; Shiloh et al.,
2006b).

Aquellas personas que acuden a
un asesoramiento genético suelen sentirse
confundidas y emocionalmente desbordadas
por esta nueva informacion que se les brindo,
por este motivo se destaca que un buen asesor
debe poder desplegar sus conocimientos en
técnicas de psicoterapia para poder ser de
ayuda (Yager, 2014). Se las debe orientar para
que puedan comprender y logren adaptarse
a las implicancias médicas, psicoldgicas y
familiares de las contribuciones genéticas
de su enfermedad (Resta et al., 2006). El
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objetivo principal es incrementar o potenciar
la capacidad de la persona y su familia
para utilizar esta informacion de un modo
personal y significativa, promoviendo el
entendimiento, facilitando el proceso de
toma de decisiones, reduciendo el malestar
psicoldgico, aumentando el sentido de control
personal y favoreciendo su adaptacion a los
eventos estresantes (Biesecker & Peters,
2001).

De esta forma el abordaje del
impacto psicoldgico del diagndstico por
parte del asesor le permite a la persona
dar significado a su situacién para poder
adaptarse a ella (Helm, 2015). Se busca que
el paciente pueda incorporar esa informacion
a su vida cotidiana, lo cual incluye ayudarlos
a pensar como transmitirlo a sus familiares
(Middleton et al., 2014a). Sin embargo, segiin
algunos trabajos de revision publicados en
los tlltimos afios, el proceso de comunicacion
sigue orientado principalmente hacia la
informacion de los resultados, sin poner
especial foco en los aspectos psicologicos
(Paul et al., 2015; Skirton et al., 2014).

Repercusiones psicoldégicas del
asesoramiento genético en pediatria
Como se ha mencionado, las enfermedades
poco frecuentes son condiciones cronicas,
que frecuentemente tienen una causa
genética y en su mayoria presentan sus
manifestaciones clinicas desde la infancia.
En estos casos, los padres del nifio recurren
a un médico genetista en busca de un
diagnodstico. Para arribar al resultado el
médico suele indicar pruebas genéticas
de laboratorio, las cuales producen en los
padres un impacto psicolégico en términos
de estrés, ansiedad, dolor, y tristeza; dando
lugar a la aparicion de sentimientos de
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preocupacion, incertidumbre, ira, verglienza
y culpa (Biesecker, 2010; Dinc & Terzioglu,
2006; Kessler et al, 1984; McAllister et al.,
2007). La comunicacion de un diagnostico,
la falta del mismo, o el riesgo de desarrollar
o transmitir una enfermedad, puede generar
desorientacion o una crisis a nivel familiar
(Biesecker, 2010).

Comoesdeesperar,sehademostrado
que el impacto es mas significativo cuando el
diagnostico es positivo (Gonzalez-Lamuiio
& Fuentes, 2008) debido, en parte, a la
pérdida de la expectativa de un hijo saludable
(Biesecker & Erby, 2008). Al mismo tiempo
se pudo observar que el impacto es mayor en
las madres, por ser quienes mas se preocupan
por la salud y el desarrollo de sus hijos como
establecen distintos estudios (Ballesteros de
Valderrama et al., 2006).

Es importante considerar que
el niflo, y sus familiares, mayormente
llegan al asesoramiento genético en su
momento mas vulnerable (Middleton et
al., 2014a). En general, previamente han
sido derivados a diferentes especialistas en
blisqueda de respuestas o explicaciones a
los sintomas de sus pequeiios. En ocasiones
esta incertidumbre previa al diagnostico
no concluye en esta etapa debido a que el
asesoramiento genético no siempre estd
acompaiado de la contencion y orientacion
familiar  necesaria  (Vazquez, 2012).
Seglin algunos estudios el asesoramiento
genético es vivido por los padres como
una experiencia emocionalmente dificil
dado que las enfermedades poco frecuentes
son condiciones muy poco conocidas;
consecuentemente, los padres del nifio no
suelen tener informaciéon previa sobre la
enfermedad, el impacto emocional es mas
significativo que en otras consultas médicas
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y puede llegar a generar cambios en el grupo
familiar (Gonzalez-Lamuiio & Fuentes,
2008). En ocasiones los padres reconocen
no haber entendido o estar confundidos
sobre la informaciéon que reciben debido al
lenguaje técnico y la falta de oportunidades
para poder hacer preguntas (Ashtiani et al.,,
2014; Gallo, Knafl & Angst, 2009). De este
modo, puede identificarse que uno de los
principales obstaculos de este proceso es la
comprension de la informacion.

Como una medida del impacto del
diagnostico, algunos autores disefiaron un
instrumento para evaluar el empoderamiento
de los padres (empowerment), este concepto
estd relacionado con la capacidad para
tomar decisiones, y el sentimiento de tener
control sobre aspectos relacionados con la
salud (McAllister et al., 2011; McAllister
et al., 2012). Se ha podido observar que los
padres que experimentan mayores niveles de
incertidumbre sienten menos control sobre
la condicion que afecta la salud de sus hijos,
lo que puede conducir a un afrontamiento
menos eficaz y a una peor adaptacion. Esto
se manifiesta de manera mas aguda en padres
menos optimistas y que perciben una mayor
severidad en la enfermedad de sus hijos
(Madeo et al., 2012).

En base a lo mencionado, puede
sostenerse que si un niflo tiene una
enfermedad genética o existe el riesgo de
padecerla, el nucleo familiar se vera afectado.
Esta situacion hace indispensable un abordaje
bio-psicosocial (Ferreras et al., 2011), con
intervenciones  multidimensionales  que
consideren las necesidades particulares de
cada familia con el proposito de favorecer
su adaptacion psicologica al diagndstico
(Biesecker & Erby, 2008; Gallo et al., 2010).
Este nucleo familiar debera reorganizarse

paraencontrar lamejor manera de hacer frente
a sus preocupaciones, relacionadas con la
cobertura social del nifio, su rendimiento en
el colegio y el modo de articular los cuidados
de su hijo y responder a las obligaciones
laborales (Gallo et al., 2008).

Dada su baja prevalencia, las
llamadas enfermedades poco frecuentes
tienen poca difusion en la comunidad, por lo
tanto, es necesario que se brinde orientacion
adecuada a los padres para que ellos puedan
generar un ambiente mas propicio para el
nifio, compartiendo la informacion en los
diferentes ambitos en los que desarrolla sus
actividades como pueden ser los familiares,
escolares o comunitarios. A su vez, es central
asesorar a los padres sobre como éstos deben
comunicarle al nifio su diagndstico, este
punto se considera clave para el logro de una
aceptacion saludable (Gallo, Knafl & Angst,
2009; Gallo, Angst & Knafl, 2009; Ulph et
al., 2010) y en consecuencia para una mayor
adhesion al tratamiento. Por ello se deben
brindar oportunidades a los padres para que
sean participantes activos dentro de este
asesoramiento (Babul-Hirji et al., 2010).

Un factor importante a considerar
es la tendencia que pueden tener en
sobreproteger a sus hijos o en aferrarse a ellos;
es alli donde el psicologo debe intervenir para
contener la angustia y ansiedad de los padres
(Evans, 2006). Para estos ntcleos familiares
es muy importante lograr llevar adelante
una vida cotidiana familiar convencional y
satisfactoria (Knafl et al., 2010), siendo el
asesoramiento genético el primer lugar desde
el cual se puede favorecer esto. Si bien las
condiciones genéticas tienen el potencial de
generar importantes consecuencias negativas
en la vida de los nifios, hacer hincapié por
parte del asesor en ciertos factores como el
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bienestar psicologico, el afrontamiento, y la
percepcion de la enfermedad puede mejorar
significativamente su calidad de vida (Cohen
& Biesecker, 2010).

Discusion y conclusiones

El presente articulo busco reflexionar sobre el
rol del psicdlogo en el abordaje de personas
con un diagnostico de una enfermedad
poco frecuente. Considerando que se trata
de un conjunto de condiciones huérfanas
de investigacion, tratamiento y politicas
publicas, este trabajo es una invitacion a
los profesionales de la salud mental para
comprometerse en el acompanamiento a
las familias y en el desarrollo de mayor
conocimiento cientifico.

Como se ha mencionado, las
enfermedades poco frecuentes, raras o
huérfanas continfian teniendo una escasa
difusion en la comunidad cientifica y no
cientifica, generando mayores dificultades
en el proceso diagndstico y un largo
peregrinar de la familia entre distintos
especialistas. Son muchos los avances que
se han realizado en el estudio de la genética
humana, llegando incluso a reemplazarse
el término de asesoramiento genético
por el de asesoramiento gendmico. Pero
esto ha instalado nuevos dilemas para el
asesoramiento familiar, porque no siempre es
clara la relacion entre mutaciones y variantes
halladas en el genoma y el cuadro clinico.
Algo similar ocurre con los avances en las
oportunidades terapéuticas, cada vez es
mas frecuente empezar a escuchar hablar de
terapias génicas. Esto supone dos conflictos
importantes, por un lado, la tecnologia
avanza a pasos agigantados, sin demasiado
tiempo para que los profesionales puedan
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capacitarse de manera adecuada, dejando
a los miembros de la sociedad atin menos
preparados para beneficiarse de esta nueva
informacion. Por otra parte, las terapias
farmacoldgicas disefiadas para el tratamiento
de enfermedades poco frecuentes suelen ser
muy costosas, como es el caso de la terapia
génica, dificultando el acceso equitativo a
ellas.

Segiin los estudios revisados
el asesoramiento genético es vivido
por las familias como una experiencia
emocionalmente dificil. Muchas veces,
lo primero que necesita la persona que
consulta, o su familia en el caso de
nifios, es ser escuchada, para que pueda
libremente expresar sus miedos, inquietudes
y ansiedades sobre el futuro. El rol de un
psicologo debe estar dirigido a contener la
angustia que esta situacion puede generar.
Cuando se trata de una consulta pediatrica
no solo se debe tener en cuenta los aspectos
emocionales de los padres, sino también del
propio nifio, mas aun cuando la enfermedad
requiere de un tratamiento prolongado
como ocurre en toda enfermedad cronica.
Esto puede lograrse a partir de un proceso
psicoeducativo que oriente a la persona que
consulta, o en el caso de nifios a sus padres,
con el fin Gltimo de empoderarlos; es decir
que puedan usar la informacion que se les
brinda de un modo personal, sintiéndose
capaces de tomar decisiones respecto de su
salud, o la de sus hijos.

Del mismo modo que se ha visto
una evolucion en los términos para referirse a
condiciones poco frecuentes en la poblacion
y se ha dado una evolucion en los métodos
diagnosticos y las oportunidades terapéuticas,
se espera de manera muy necesaria que haya
una evolucion en el campo de la psicologia
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para poder acompafiar mejor a estas familias.
Se plantea la necesidad de abordar los
aspectos psicologicos de las enfermedades
genéticas, y esto no solo en los niflos sino
también en sus padres y cuidadores.

Las implicancias de este articulo
para el trabajo clinico podrian resumirse
en comenzar a pensar en la oportunidad de
brindar acompafiamiento psicoeducativo
a las familias en tres momentos claves:
blsqueda del diagnostico, comunicacion del
diagnostico y adherencia al tratamiento. En
el ambito académico se plantea la necesidad
de desarrollar estudios de variables

psicologicas asociadas al asesoramiento
genético, como la alfabetizacion en
genética, el empoderamiento y la adaptacion
psicoldgica al diagndstico; asi como también
el desarrollo de estudios que demuestran la
eficacia de intervenciones psicologicas en
esta poblacion.

Sin lugar a dudas, queda mucho
por seguir trabajando desde el campo de la
psicologia, tanto en la investigacion como
en la practica clinica, para mejorar la calidad
de vida de las familias que conviven con un
diagnostico poco frecuente.
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