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ESResumen. Introduccion. Las investigaciones sobre el Sindrome de Rett se han centrado mayoritariamente
ensu conocimiento a nivel clinico, ofreciendo escasa informacion del contexto familiar. Considerando este vacio
en la literatura cientifica, se propone un estudio cuyo objetivo es analizar el impacto emocional que provoca
el Sindrome de Rett (incluyendo el ambito de la atencion temprana) en la familia. Método. Se analizan cuatro
variables relacionadas con el impacto emocional (ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia) mediante un
diseno de tipo descriptivo-correlacional expostfacto. La muestra estd compuesta por 222 familiares directos
de una persona con Sindrome de Rett en Espafa. Resultados. Las familias vinculadas al Sindrome manifiestan
niveles altos de ansiedad e inadaptaciony alavez deresiliencia, frente a baja prevalencia de trastorno depresivo.
Por otra parte, laedad de diagnostico es tardia (5 afios), prolongando elimpacto emocional en el sistema familiar
y dificulta su adaptacion ante la nueva situacion. Discusion y conclusiones. Tras valorar el impacto emocional
de los familiares a través del analisis de las variables de interés del estudio, se concluye que la presencia de
ansiedad e inadaptacion es una realidad que forma parte de las familias que conviven con esta alteracion, lo
que conlleva a experimentar dificultades para afrontar el Sindrome y asimilar los nuevos cambios surgidos en
el sistema familiar. Al mismo tiempo, la resiliencia ha mostrado una gran representatividad (al contrario que la
depresion), concluyendo que familiares que conviven con el Sindrome de Rett siguen un perfil de familiares
resilientes con capacidad de superar situaciones de presion, que buscan el equilibrio emocional y control.
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EN Analysis of the emotional impact of Rett Syndrome in the family contex

EN Abstract. Introduction. Most research about Rett Syndrome have been focused on clinical knowledge,
offering few information about family context. Considering this gap in the scientific literature, a study aimed at
analyzing the family impact of this disease (including Early Intervention context) is proposed. Method. Hence,
four variables related to emotional impact (anxiety, depression, maladjustment and resilience) are analyzed by
an expostfacto design. Main sample is constituted by 222 people, related to a Rett Syndrome person in Spain.
Results. Family linked to the Syndrome have high levels of anxiety, maladjustment and resilience. In contrast,
they have low prevalence of depressive disorders. Moreover, the age of diagnosis is reached late (5 years),
perpetuating the emotional impact on the family system and makes it difficult to get used to the new situation.
Discussion and Conclusion. Considering the emotional impact of the family members the study concluded
that the presence of anxiety and maladjustment is a reality. Consequently, family members assume difficulties
to approach new changes that have arisen in the family system. Resilience has been highly representative
(unlike depression), concluding that family members living with Rett Syndrome follow a profile of resilient family
with the ability to overcome pressure situations, seeking emotional balance and control.
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1. Introduccion

El Sindrome de Rett es una alteracion neuroldgica del desarrollo que desencadena un trastorno neuroldgico
progresivo con desarrollo inicial correcto, pero empeoramiento posterior (Bonete et al., 2010; Einspieler y
Marschik, 2019; Gold et al., 2018; Good, Vincent y Ausio, 2021). Se caracteriza por una afectacion cognitiva,
acompanada de una apraxia de la marcha (incapacidad de realizar funciones motoras) junto con una
serie de dificultades en el lenguaje y estereotipias de las manos (Pavetti, Aguirre y German, 2012). En la
actualidad, es un trastorno considerado como una enfermedad infrecuente debido a su baja prevalencia
en la poblacion, siendo de 1-9 casos por cada 100.000 nacimientos en Europa (Orphanet, 2022). Se estima
que aproximadamente existen 300 casos en Espafa, afectando principalmente a mujeres al incidir en el
cromosoma X (base genética). El Sindrome de Rett es considerado una patologia congénita infrecuente con
dos variantes principales (tipica y atipica) y una serie de fases, lo que conlleva gran variedad de sintomas y
consecuentemente cierta dificultad en el diagndstico y tratamiento.

A partir de la etiologia del Sindrome de Rett, el gen MecP2 es el factor principal relacionado con la version
tipica de la patologia, debido a su inactivacion y generando una acumulacion de proteinas en el cerebro
(Haase et al., 2021; Kyle, Vashi y Justice, 2018; Sandweiss et al., 2021). Gracias a los avances clinicos, se
han analizado nuevas mutaciones relacionadas con esta alteracion para conocer mas de cerca las causas
moleculares (Roche, 2013). A través de los criterios de diagndstico del Sindrome de Rett, se identifican los
diferentes sintomas en funcion de la variante en la que se halle la persona afectada (Tabla 1).

Tabla 1. Criterios de diagndstico Sindrome de Rett 2010

Considerar la posibilidad de diagnostico cuando se observa desaceleracion postnatal del crecimiento
de la cabeza

A) Criterios necesarios para el Sindrome de Rett clasico o tipico

1. Un periodo de regresion seguido por una recuperacion.

2. Todos los criterios principales y todos los criterios de exclusion.

3. Los criterios de apoyo no son necesarios, aunque a menudo se presentan.

B) Criterios necesarios para el Sindrome de Rett atipico o variante

1. Un periodo de regresion seguido por una recuperacion o estabilizacion.
2. Al menos 2 de los 4 criterios principales.

3. 5 de 11 criterios de apoyo.

Criterios principales

1. Pérdida parcial o total de las habilidades manuales intencionales adquiridas.
2. Pérdida parcial o total de la lengua hablada adquirida.

3. Alteraciones de la marcha: deterioro (dispraxia) o no adquisicion.

4. Movimientos estereotipados de las manos.

Criterios de exclusion para el Sindrome de Rett clasico

1. Dafio cerebral secundario a traumatismo (peri o postnatal), enfermedad neurometabdlica, infeccion
grave (problemas neuroldgicos).
2. Desarrollo psicomotor gravemente afectado (primeros 6 meses de vida).

Criterios de soporte para el Sindrome de Rett atipico

1. Trastornos respiratorios durante la vigilia.
2. Bruxismo durante la vigilia.

3. Alteracion de los patrones del sueno.

4. Tono muscular bajo.

5. Trastornos vasomotores periféricos.

6. Escoliosis / cifosis.

7. Retraso del crecimiento.

8. Manos y pies pequenos y frios.

9. Conductas de reir / gritar inapropiadas.
10. Disminucion de la respuesta al dolor.

11. Comunicacion visual intensa "sefialar con la mirada".

Fuente: (Fuertes 2013, p. 7).

La edad en la que comienzan a aparecer los primeros sintomas del trastorno se situa generalmente
entre los 6 y 18 meses de edad (Bonete et al., 2010; Petazzi, 2014; Ruggieri y Arberas, 2003). Pese a que
dichos sintomas comienzan a aparecer en edad temprana, algunos estudios han podido reflejar como la
edad de diagnéstico se situa en torno a los 4.5 aios (Palacios et al., 2019), 4.6 afios (Lane et al., 2017), 4.2
afios (Lamb et al., 2016) o 3 afos (Cianfaglione et al., 2015). Como consecuencia, la edad de diagndstico
se ve retrasada, ralentizando la puesta en marcha de algunos tratamientos. Este hecho, provoca en la
familia numerosas necesidades emocionales traducidas en incertidumbre y miedo al percibir cambios y
regresiones en el desarrollo de sus hijas, sin llegar a comprender lo que esta sucediendo (Galan, 2020). Del
mismo modo, el proceso de asimilacion y aceptacion de la discapacidad, asi como la reestructuracion de
expectativas de futuro sin tener apenas informacion y con un gran desconocimiento sobre las necesidades
desarrollo de sus hijas (Bonete et al., 2010; Fuentes et al., 2007; Jefferson et al., 2016; Nissenkorn et al., 2015;
Temudo, 2010), pone enriesgo la integridad del sistema familiar. Frente a esta situacion, se generan multitud
de necesidades familiares (emocionales, laborales o econémicas) que deben ser incluidas y atendidas
como parte de los programas de intervencion, con el fin de acceder a recursos y adquirir estrategias de
afrontamiento que ayuden al sistema familiar a hacer frente a la nueva situacion. Desde el ambito de la
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atencion temprana, se plantea un modelo centrado en recursos y apoyos emergentes del contexto natural,
para ofrecer una respuesta con caracter preventivo, inclusivo y basado en la intervencion a través de rutinas
y habitos diarios del menor y su contexto (Bagur, 2020). Adicionalmente, la atencion temprana permite desde
edades precoces trabajar prerrequisitos de aprendizaje a través de las distintas terapias que la configurany
de acuerdo con el principio de plasticidad cerebral (Rubio, 2019). Consecuentemente, esta nueva situacion
propicia un proceso de aprendizaje y reajuste de las funciones familiares en torno a la discapacidad. La
escasez de investigaciones acerca del contexto familiar en el Sindrome de Rett dificulta el estudio de las
necesidades que surgen en el nucleo familiar como consecuencia de la aparicion de una discapacidad. Las
escasas investigaciones disponibles sobre el contexto familiar, se centran en el conocimiento del impacto
del Sindrome de Rett a través de dominios como la calidad de vida (Epstein et al., 2015; Killian et al., 2016;
Sarajlija y Kisi€, 2013), niveles de estrés parental y/o depresion (Byiers et al., 2014; Cianfaglione et al., 2015;
Perry, Laurvick et al., 2006; Sarlo y Factor, 1992) o capacidad de afrontamiento familiar (Lamb et al., 2016;
Parisi, Filippo y Roccella, 2016), limitando el foco de andlisis a dichas variables. En Espafa, se publica el
primer estudio en 2020, donde se analiza el impacto familiar en el Sindrome de Rett a través de distintos
perfiles familiares, abordando nuevas variables (ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia) (Arancibia,
Pardo y Barrientos, 2023; Galan, 2017).

A partir de las caracteristicas principales del Sindrome y las consecuencias familiares descritas en los
pocos estudios disponibles, se realiza una investigacion que permita analizar su impacto en la familia, bajo
una concepcion de la familia como sistema de interacciones (Guralnick, 2011) entre diferentes subsistemas
(filial, fraternal o conyugal). Por ello, la asimilacion de la diversidad funcional se enfocara desde varias
perspectivas y con diferente impacto emocional en funcion de la conexion intra o interpersonal de sus
miembros (incluyendo a la persona afectada por la patologia).

Teniendo en cuenta el objetivo descrito, se plantean las siguientes preguntas de investigacion: ;Qué
impacto genera el Sindrome de Rett en términos de niveles de ansiedad, depresion, inadaptacion y
resiliencia? ;Existe relacion entre el impacto emocional y el perfil fraternal y maternal? ¢ Existe relacion entre
la edad del familiar o la edad de la persona con Sindrome de Rett en cuanto al impacto emocional? ;Como
es el impacto emocional en familias pertenecientes al ambito de la atencion temprana? ;Cual es la edad de
diagndstico media de nifas y nifios con Sindrome de Rett en Espaia?

2. Método

2.1. Muestra

Pese a la inexistencia de un registro oficial y riguroso sobre la poblacién con Sindrome de Rett en Espana,
se estima que existen aproximadamente 300 personas con dicha alteracion, de acuerdo con el nimero de
registros en asociaciones/fundaciones vinculadas. El proceso de seleccion de los casos participantes en el
estudio responde a un muestreo no probabilistico incidental o de conveniencia, ya que debe cumplir el perfil de
familiar, residir en Espafa y aceptar la participacion en el estudio. La muestra del estudio esta compuesta por
222 familiares directos de una persona con Sindrome de Rett residentes en Espaia. Igualmente, se considera
una pequefa proporcion de la muestra general formada por 52 familiares pertenecientes al contexto de la
atencion temprana (familiares de personas con Sindrome de Rett cuya edad se situa entre 0-6 anos).

2.2. Diseino

Con el objetivo de describir la realidad familiar a través del analisis del impacto emocional del Sindrome
de Rett, se ha llevado a cabo una investigacion cuantitativa con perspectiva descriptivo-correlacional,
expostfacto y no experimental.

2.3. Instrumentos
Los instrumentos de recogida de informacion disefiados y seleccionados para el estudio son los siguientes:

— Cuestionario sociodemografico disefiado por las investigadoras para recoger informacion relativa a:

— perfil predominante de los familiares espafnoles que conviven con la patologia, en cuanto a: sexo, edad
del participante, edad de diagndstico y edad de la persona con Sindrome de Rett.

— Para analizar las variables de interés del estudio (ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia)
se seleccionan las siguientes escalas especificas que fueron administradas junto al cuestionario
sociodemografico:

— Escala de Ansiedad y Depresion Hospitalaria: Hospital Anxiety and Depression Scale (HAD-A/ HAD-D)
de Zigmond y Snaith de 1983, a través de la revision de 2005 donde se valoraron las propiedades
psicométricas (Rico, Retrepo y Molina, 2005). Esta constituida por 14 items, divididos en subescalas
(ansiedad y depresion) con 7 items respectivamente. Cada item se evalua a través de la escala Likert
con puntuaciones que van de 0 a 3, (siendo O la respuesta mas favorable y 3 la que menos). Se obtiene
una puntuacion general (sumatorio) para cada subescala, considerandose las puntuaciones iguales
o superiores a 11 (niveles altos) como indicadores de trastorno depresivo o de ansiedad, no existe
trastorno cuando la puntuacion es igual o inferior a 7 (niveles bajos), y posibilidad de padecer trastorno
con puntuaciones comprendidas entre 8 y 10 (niveles medios). La puntuacion maxima que puede
alcanzar un sujeto es de 21 puntos.
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— Escala de Inadaptacion al cambio de Echeburua (1995), de acuerdo con la revision de las propiedades
psicométricas de la escala del afio 2000 (Echeburua, Corral y Fernandez, 2000). Esta constituida por
6 items, puntuados de O a 5 en una escala de tipo Likert. La maxima puntuacion que puede alcanzar
un sujeto es de 30 puntos. Obteniendo una puntuacion mayor a 12 puntos (sumatorio de puntuacion de
cada item), se considera que el sujeto muestra baja capacidad de afrontamiento. Por el contrario, cuando
las puntuaciones son iguales o inferiores a 12, muestra una capacidad de afrontamiento y adaptacion al
cambio significativamente positiva (baja capacidad de inadaptacion).

— Escala de Resiliencia CD-RISC de Connor y Davidson (Connor y Davidson, 2003) considerando la
validacion psicométrica de Garcia et al., de 2018. Esta constituida por 25 items que son valorados por
el sujeto a través de una escala de tipo Likert (O en absoluto, 4 casi siempre). Las puntuaciones de cada
item se suman e interpretan en funcion al cuartil en el que se situa el sujeto. La maxima puntuacion que
se puede alcanzar es de 100 puntos.

2.4. Procedimiento y analisis de datos

El andlisis de la informacion se ha llevado a cabo a través del paquete estadistico SPSS, en su version 24.0
para Windows. Inicialmente, a través del analisis descriptivo se pretende construir un perfil general de
los familiares, asi como conocer los niveles alcanzados en cada una de las variables del estudio. Una vez
conocidos los datos descriptivos, se realiza el analisis de varianza factorial ANOVA (Blanca et al., 2017) para
estudiar si existe relacion significativa entre las variables del estudio (ansiedad, depresion, inadaptacion y
resiliencia) y el sexo y rango de edad, tanto del participante como de la persona con Sindrome de Rett.

3. Resultados

3.1. Analisis descriptivos

Con relacion a las caracteristicas sociodemograficas de la muestra, el 19.4% de los participantes fueron
hombres (n=43), frente al 80.6% que fueron mujeres (n=179). La edad del familiar mas representativa se situa
en el rango 40-50 afos (43.7%), seguida del rango 50-60 anos (25.7%). En cuanto al tipo de parentesco que
guarda el participante del estudio con la persona con Sindrome de Rett, se han encontrado relaciones de
parentesco diversas ala dicotomia de padre o madre. EI 19.3% de los familiares participantes corresponden al
padre delapersonaafectaday el 74.3% representa el perfilde madre (Tabla 2). Se representa minoritariamente
el perfil de hermana (3.6%), tia (1.4%) y familiares lejanos (1%).

Tabla 2. Representacion del perfil familiar de los participantes (porcentajes)

Frec. % valido % acumulado

Abuela 1 5 5
Hermana 8 36 41
Madre 165 743 784
Padre 43 19.3 98.2
prima de la 1 5 986

Tia 3 14 100
Total 222 100

Analizando la tendencia de los resultados respecto de las variables de estudio, la muestra alcanza
niveles medios de ansiedad (M=9.51, DT=5.25), niveles bajos de depresion (M=6.92, DT=4.62), niveles altos
de inadaptacion (M=15.96, DT=7.34) y niveles medios-altos de resiliencia al situarse en su mayoria en el
segundo cuartil que abarca las puntuaciones de 58-68 puntos (M=67.16, DT=15.47).

Entérminosde porcentajes(Tabla3),esenlavariableinadaptacion(77.9%)donde se alcanzan puntuaciones
mas elevadas, mostrando asi baja capacidad de adaptacion o afrontamiento. En la variable ansiedad, el
39.6% de la muestra obtiene niveles altos, el 21.6% medios y el 38.7% bajos. Teniendo en cuenta que el
61.2% de la muestra presenta niveles medios-altos de ansiedad parece identificarse un signo de alarma a
tener en cuenta. Por lo que respecta a la variable depresion, la muestra refleja en su mayoria niveles bajos de
depresion (56.3%) y niveles altos y medios en 22.1% vy 21.6% respectivamente. La variable resiliencia muestra
una tendencia hacia niveles altos, (49.5%), seguida de niveles bajos (26.1%) y medios (24.3%).

Tabla 3. Niveles alcanzados en las variables ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia (porcentajes)

HAD_A HAD_D ECHE CONNOR
Bajos 387 56.3 221 261
Medios 216 216 - 24.3
Altos 39.6 221 779 495

Nota: HAD_A (ansiedad), HAD_D (depresion), ECHE (inadaptacion) y CONNOR (resiliencia).
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En resumen, estos datos reflejan que los familiares a cargo con una persona con Sindrome de Rett en
Espafia manifiestan en su mayoria niveles altos de ansiedad (39.6%), niveles bajos de depresion (56.3%),
una gran dificultad en la adaptacion o afrontamiento a los cambios (77.9%) y niveles medios de resiliencia
(49.5%).

3.2. Analisis diferencial en funcion del sexo

Una vez conocidos los datos descriptivos alcanzados en cada una de las variables, se procede a analizar la
relacion de las variables del estudio en funcion del sexo del participante. Como se puede observar a través
de la Tabla 4, la muestra participante perteneciente al sexo femenino alcanza niveles superiores en cada una
de las variables principales del estudio en comparacion con la muestra masculina, a excepcion de la variable
resiliencia donde alcanza niveles inferiores (65.99). Cabe mencionar que en la variable ansiedad, la muestra
femenina obtiene una desviacion tipica de 5.36 respecto de la media (MD=9.91), donde los resultados
alcanzados reflejan una gran variabilidad o dispersion respecto a la media. Igualmente, existen diferencias
significativas (p<0.05) en la variable ansiedad (p=0.023) y resiliencia (p=0.021), en funcion del sexo del
participante. Sin embargo, no existen diferencias significativas en la variable depresion y adaptacion. A su
vez, el tamano del efecto alcanzado es bajo en todas las variables (d Cohen=0.41en la variable ansiedad, 0.31
en la variable depresion, 0.24 en la variable inadaptacion y 0.42 en la variable resiliencia).

Tabla 4. Analisis diferencial de las variables ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia en funcion del sexo del participante

HAD_A HAD_D ECHE CONNOR * SEXO
SEXO HAD_A HAD_D ECHE CONNOR
Hombre Media 7.88 5.83 14.60 72.04
N 43 43 43 43
Desviacion 4.41 3.81 6.29 1244
Mujer Media 9.91 718 16.29 65.99
N 179 179 179 179
Desviacion 5.36 477 755 15.92
Total Media 9.51 6.92 15.96 6716
N 222 222 222 222
Desviacion 5.25 4.62 734 15.47
Nota: HAD_A (ansiedad), HAD_D (depresion), ECHE (inadaptacion) y CONNOR (resiliencia).
Tabla 5 . Analisis ANOVA entre grupos de la muestra en funcion al sexo
ANOVA de un factor®
Suma de o] Media F Sig.
cuadrados cuadratica
HAD_A Entre grupos 142.43 1 142.43 5.26 023
Dentro de 5950.98 221 27,05
grupos
Total 6093.42 222
HAD_D Entre grupos 62.92 1 62.92 2,97 086
Dentro de 4660.77 221 2118
grupos
Total 4723.69 222
ECHE Entre grupos 99.19 1 99.19 1.84 176
Dentro de 11833.58 221 53.78
grupos
Total 11932.77 222
CONNOR Entre grupos 1269.93 1 1269.93 541 021
Dentro de 51626.90 221 234.66
grupos
Total 52896.83 222

Nota: HAD_A (ansiedad), HAD_D (depresion), ECHE (inadaptacion) y CONNOR (resiliencia).

3.3. Analisis diferencial en funcion de la edad del participante

Los resultados indican que los niveles mas altos de ansiedad son caracteristicos de familiares situados en
rangos de edad de 30-40 afos (MD=10.25, DT=4.43) y 40-50 afos (MD=10.13, DT=5.50) (Tabla 6). Por el
contrario, los niveles mas bajos de ansiedad son representativos en los rangos de edad 15-20 anos (MD=2,
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DT=0) y 70-80 afios (MD=6, DT=5.29). Respecto de la variable depresion, los niveles mas altos se situan
en familiares con edades comprendidas entre los 30-40 afios (MD=7.50, DT=4.31) y 40-50 afios (MD=7.63,
DT=4.76). Los resultados indican que los niveles mas bajos son alcanzados por familiares mas mayores, con
edades comprendidas entre los 70-80 anos (MD=2, DT=2.64). Respecto a los niveles de inadaptacion, se
situan en los rangos de edad de 30-40 anos y 40-50 afos los niveles mas altos de inadaptacion alcanzados
(MD=17.22 y 1702, respectivamente), y en los rangos 15-20 afos y 70-80 afnos los niveles mas bajos (MD=4
y 6.33, respectivamente). En relacion con la variable resiliencia, los valores mas altos se concentran en
familiares mas mayores con rangos de edad entre los 60-70 anos (MD=74.7, DT=4.92) y 70-80 afios
(MD=72.66, DT=9.71). Las puntuaciones mas bajas se situan en las edades entre 15-20 anos (MD=18) y en el
rango de 20-30 afos del participante (MD=66.22).

Tabla 6. Andlisis diferencial de las variables ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia en funcion del rango de edad del
participante

HAD_A HAD_D ECHE CONNOR * EDAD_PARTICIPANTE
EARTIGIBANTE HAD_A | HAD.D | ECHE | CONNOR
Entre 15-20 afios | Media 2 4 4 18

N 1 1 1 1
Desviacion . . . .
Entre 20-30 afios | Media 8.22 5.55 1311 66.22
N 9 9 9 9
Desviacion 516 4.77 8.46 1.22
Entre 30-40 afios | Media 10.25 750 17.22 67.93
N 48 48 48 48
Desviacion 443 431 5.79 14.30
Entre 40-50 afios | Media 1013 763 1702 66.40
N 97 97 97 97
Desviacion 5.50 4.76 77 16.63
Entre 50-60 afios | Media 843 6.01 14.36 67.61
N 57 57 57 57
Desviacion 549 4.62 77 14.85
Entre 60-70 afios | Media 9 4.7 15.28 4.7
N 7 7 7 7
Desviacion 3.26 2.21 6.18 4.92
Entre 70-80 afios | Media 6 2 6.33 72.66
N 3 3 3 3
Desviacion 5.29 264 4.04 9.7
Total Media 9.51 6.92 15.96 6716
N 222 222 222 222
Desviacion 5.25 462 734 15.47

Nota: HAD_A (ansiedad), HAD_D (depresion), ECHE (inadaptacion) y CONNOR (resiliencia).

Finalmente, se obtienen diferencias significativas en las variables depresion e inadaptacion con p=0.049
y p=0.024 (p<0.05), respecto a la edad del participante. Por el contrario, en la variable ansiedad y resiliencia,
las puntuaciones no difieren significativamente (p>0.05) en funcion de la edad de la persona que responde.

Tabla 7. Analisis ANOVA entre grupos en funcion de la edad del participante

ANOVA de un factor®
ci:rc:]rzggs gl cu,:aﬂsgéﬁca F Sig.
Entre grupos 182.80 6 36.56 1.34 247
HAD_A Dentro de grupos 5853.84 215 2722
Total 6036.65 221
Entre grupos 236.10 6 47.22 2.26 049
HAD_D Dentro de grupos 4479.04 215 20.83
Total 47151 221
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Entre grupos 684.20 6 136.84 2.64 024
ECHE Dentro de grupos 11104.68 215 51.65

Total 11788.88 221

Entre grupos 583.24 6 116.64 .50 774
CONNOR Dentro de grupos 49885.29 215 232.02

Total 50468.53 221

Nota: HAD_A (ansiedad), HAD_D (depresion), ECHE (inadaptacion) y CONNOR (resiliencia).

3.4. Analisis diferencial en funcion de la edad de la persona con Sindrome de Rett

La edad media de las personas con Sindrome de Rett del estudio es de 15 afos. Respecto de la variable
ansiedad (Tabla 8), se alcanzan niveles altos en familiares que guardan relacidon con una persona con
esta alteracion cuya edad se situa entre los 7-12 afos (MD=10.73, DT=5.24), coincidiendo con el final de
etapa de la atencion temprana. Por el contrario, los niveles mas bajos corresponden a personas con
Sindrome de Rett entre los 22-47 afos (MD=8.73, DT=5.27). En segundo lugar, se alcanzan valores muy
homogéneos entre los rangos de edad analizados y la variable depresion (Grafica 1). Los familiares que
manifiestan mayor nivel de depresion son aquellos vinculados con una persona afectada cuya edad se
encuentra entre los 13-21 afos (MD=7.22, DT=4.85); y, por el contrario, los niveles mas bajos de depresion
se encuentran en el rango de 22-47 anos (MD=6.03, DT=4.92). En tercer lugar, se han obtenido los niveles
mas altos de inadaptacion (baja capacidad de afrontamiento al cambio) en el rango de edad de 7-12 afos
(MD=16.92, DT=6.89), seguidos del rango de edad 0-6 afos (MD=16.90, DT=6.39). Los niveles mas bajos
de inadaptacion se encuentran en el rango 22-47 anos (MD=13.22, DT=8.12). Finalmente, en la variable
resiliencia aquellos familiares que conviven o guardan relacién con una persona afectada entre 13-21 anos,
muestran niveles altos (MD=68.71, DT=14.96), y mas bajos cuando la edad se sitlia entre los 22-47 afnos
(MD=65.71, DT=17.29).

Tabla 8. Analisis diferencial de las variables ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia en funcion de la edad de la persona con
Sindrome de Rett

HAD_A HAD_D ECHE CONNOR * EDAD_PERSONA_RETT
EDAD SUJETO HAD_A HAD_D ECHE CONNOR
CONS.RETT
0-6 afios Media 9.21 6.80 16.90 68.36
N 52 52 52 52
Desviacion 4.63 4.49 6.39 1317
7-12 afos Media 10.73 741 16.92 66.46
N 56 56 56 56
Desviacion 5.24 414 6.89 16.59
13-21 afos Media 9.38 722 16.31 68.71
N 57 57 57 57
Desviacion 5.81 4.85 743 14.96
22-47 anos Media 8.73 6.03 13.22 65.71
N 53 53 53 53
Desviacion 5.27 492 812 17.29
Total Media 9.53 6.88 15.86 67.32
N 218 218 218 218
Desviacion 5.28 4.61 735 15.54

Nota: HAD_A (ansiedad), HAD_D (depresion), ECHE (inadaptacion) y CONNOR (resiliencia).

De acuerdo con el grado de variabilidad de las puntuaciones en funcion de los grupos de edad de
las personas con Sindrome de Rett del estudio, sdlo se alcanzan diferencias significativas en la variable
inadaptacion (p=0.025). El tamafo del efecto alcanzado es bajo en todas las variables respecto a la edad
de la persona con Sindrome de Rett, a excepcion del rango 0-6 anos frente a 22-47 donde se alcanza un
tamano del efecto medio (d Cohen=0.50 en la variable inadaptacion).
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Tabla 9. Analisis ANOVA entre grupos en funcion de la edad de la persona con Sindrome de Rett

ANOVA de un factor?
Suma de Media .
cuadrados g cuadratica F Sig.
HAD_A Entre grupos 120.80 3 40.27 144 .230
Dentro de
grupos 5949.46 215 27,80
Total 6070.27 218
HAD_D Entre grupos 60.54 3 20.18 .94 418
Dentro de
grupos 4555.59 215 21.28
Total 4616.13 218
ECHE Entre grupos 500.03 3 166.68 317 .025
Dentro de
grupos 11231.83 215 52.48
Total 11731.87 218
CONNOR Entre grupos 345.62 3 115.20 A7 .701
Dentro de
grupos 52096.25 215 24344
Total 52441.87 218

Nota:

HAD_A (ansiedad), HAD_D (depresion), ECHE (inadaptaciéon) y CONNOR (resiliencia).

Grafica 1. Representacion de las variables ansiedad, depresion, inadaptacion y resiliencia en funcion de los rangos de edad de las
personas con Sindrome de Rett
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3.5. Atencion temprana

La muestra de familiares de menores con Sindrome de Rett pertenecientes al ambito de la atenciéntemprana
(0-6 anos), esta formada por 52 familiares; 14 padres (26.9%) y 38 madres (73.1%). A través de la Tabla 8, se
muestra el perfil de estos familiares a partir de los niveles alcanzados en cada una de las cuatro variables
dependientes del estudio. A su vez, los participantes cuentan con estudios superiores en un 71.2%, y sus
hijas acuden a Centros de Educacién Especial (48.1%) o Centros de Educacion Infantil (25%), dedicando
entre 5-10 horas al cuidado (34.6%). Con relacion al impacto emocional, los familiares presentan niveles
medios (MD=9.21y DT=4.63) de ansiedad, bajos de depresion (MD=6.80 y DT=4.49), y altos de inadaptacion
al cambio (MD=16.90 y DT=6.39), por lo que parecen mostrar dificultades en la capacidad de afrontamiento.
Finalmente, los niveles de resiliencia alcanzados en estos 52 familiares son medios (MD=68.36 y DT=13.17),
como puede observarse en la Tabla 8.

Otro de los objetivos del estudio es conocer la edad media con que son diagnosticadas las personas con
Sindrome de Rett que participan en el estudio. Este dato es de gran interés, ya que permite conocer la edad
aproximada en que la familia comienza a asimilar y buscar informacion especifica sobre la alteracion de su
hija. Del mismo modo, este dato ayuda a valorar el impacto emocional en esta poblacion.

La edad de diagnostico media alcanzada por la muestra con Sindrome de Rett del estudio, es de
aproximadamente 5 afios (MD=5.03). A través de este dato sabemos que la edad de diagndstico se situa
dentro del rango de la edad temprana (0-6 afios).

4. Discusion y conclusiones

El objetivo principal de este estudio era describir la realidad familiar a través del impacto emocional del
Sindrome de Rett. De acuerdo con los resultados obtenidos, el Sindrome de Rett genera un impacto
emocional en el nucleo familiar caracterizado por los distintos niveles alcanzados en ansiedad, depresion,
inadaptacion al cambio y resiliencia. Los resultados obtenidos en este trabajo arrojan nueva informacion
sobre el impacto del Sindrome de Rett en familiares espafiolas. Tras la publicacion en 2015 del estudio de
Cianfaglione et al., se dieron a conocer los niveles altos de ansiedad en el 24.1% de madres a cargo de una
persona con Sindrome de Rett (n=91). Estos datos se alejan de la muestra femenina del presente estudio
(n=179) donde alcanza niveles altos el 88%, medios 7% y bajos 6%. Igualmente, los niveles de ansiedad
alcanzados en este estudio se alejan de los alcanzados en 2017 (Galan, 2017) sobre familias espanolas que
conviven con una persona con Sindrome de Rett (n=14). El 14% manifestd niveles bajos, el 64% niveles
medios y el 22% niveles altos. La diferencia del tamano de la muestra de familiares mujeres de una persona
con Sindrome de Rett y el contexto de origen podrian explicar la diferencia en los niveles alcanzados. Sin
embargo, los estudios muestran la ansiedad como un factor de riesgo a considerar debido a su prevalencia.

Conrelacion a los resultados obtenidos en la variable depresion se aprecia cierta similitud con los niveles
de 49 familias serbias que conviven con una persona con Sindrome de Rett (Sarajlija, Djuric y Kisié, 2013).
El 53.2% de las familias alcanzaron niveles bajos, que si son contrastados con los niveles alcanzados en el
presente estudio, reflejan cierta similitud aproximandose ambos estudios a la mitad de las muestras que
representaban. Sin embargo, el estudio de Cianfaglione et al. (2015), muestra niveles bajos de depresion
alejandose bastante de los niveles del presente estudio.

En cuanto a la capacidad de adaptaciéon de familiares que conviven con esta alteracion, los resultados del
presente estudio difieren ligeramente del estudio de Lamb et al. (2016), donde se obtuvieron niveles altos.
Sin embargo, reflejan acuerdo en cuanto a la importancia otorgada en la capacidad de adaptacion como
parte del impacto emocional que genera en la convivencia familiar (Parisi, Filippo y Roccella, 2016). Una de
las principales novedades de este estudio, a diferencia de otros previos, es la representatividad del perfil
masculino. Mientras que autores como Cianfaglione et al. (2015), Lamb et al. (2016), Laurvick et al. (2006) y
Sarajlija et al. (2013) apenas abordaban este perfil, en esta investigacion constituye un 19.4% de la muestra
total. En el presente estudio, se muestra evidencia acerca de la existencia de diferencias significativas en
los niveles de ansiedad e inadaptacion en funcion del sexo, por lo que constituye un buen predictor del
impacto emocional. Las mujeres familiares han mostrado niveles menos favorables en todas las variables
en comparacion con la muestra masculina, coincidiendo con las evidencias presentadas en otro estudio
(Byers et al., 2014). El estudio de Perry, Sarlo y Factor (1992) arroja resultados diferentes respecto de las
conclusiones alcanzadas en este estudio, ya que no se encuentran diferencias significativas respecto de
los niveles de ansiedad en funcion del sexo. Sin embargo, en ambos estudios se han alcanzado niveles
superiores de ansiedad o estrés en la muestra femenina respecto a la masculina.

Respecto a la diferencia en el impacto emocional a través de la edad del familiar, los resultados del
presente difieren de los presentados por Guerrero et al., (2018) donde fueron los familiares mas jovenes (25-
45 anos) los que obtuvieron mayores niveles de resiliencia.

La falta de evidencia cientifica, asi como la diferencia de muestras, escalas, contextos o variabilidad de
las variables en el estudio, dificultan una mayor discusion de los resultados obtenidos en este trabajo. Pese
atodo ello, la investigacion arroja novedosa informacion acerca del impacto que genera el Sindrome de Rett
en el sistema familiar y como sus miembros (ambos sexos y distintos rangos de edad) generan necesidades
emocionales a las que atender. El impacto familiar debe ser considerado como foco de intervencion
por parte de los profesionales implicados en el contexto de la diversidad funcional (Bagur, 2020). Los
niveles de ansiedad deben ser considerados como factores de riesgo. El estrés parental supone una de
las consecuencias debido a las distintas exigencias en el cuidado: alto nivel de dependencia, dificultad
para compatibilizar la vida familiar o responsabilidad laboral con el cuidado, necesidades econdmicas o
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costear tratamientos. Consecuentemente, la capacidad de afrontamiento se ve afectada ante el cambio
constante de necesidades y por la evolucion del Sindrome (citas médicas, cuidados del hogar, medicacion,
tratamientos, etc.) y su cuadro sintomatoldgico. Para ello, la capacidad de resiliencia de estos familiares
genera un elemento clave para abordar los factores de riesgo y generar crecimiento personal y fortaleza a
la hora de afrontar la nueva realidad. Con relacion al sexo, el perfil femenino genera grandes necesidades
que han podido quedar reflejadas en los niveles de ansiedad e inadaptacion. Ante esta situacion, existen
recursos promovidos desde agentes educativos y sociales donde generar espacios y tiempos de atencion a
las familias, dando respuestas a las necesidades emergentes. Un ejemplo de ello son las escuelas de familia
donde se facilita el intercambio de experiencias e informaciéon sobre aspectos educativos y relacionados
con el desarrollo de los menores, desde el punto de vista de sus familiares. Otro ejemplo de recurso es el
programa de “respiro familiar”, donde se fomenta que los miembros de la familia puedan tener un tiempo y
espacio de ocio. Este recurso permite que no solo el perfil de madre o padre encuentre un espacio y tiempo
de desconexion o disfrute, sino que se considera fundamental para el perfil fraternal.

La poblacion relativa a la atencion temprana ha permitido conocer algunas caracteristicas de sus
miembros, asi como el perfil de una menor con Sindrome de Rett entre 0-6 anos. Los distintos sintomas
que dan lugar en esta etapa (recordemos que entre los 6-18 meses surgen los primeros sintomas), generan
numerosas necesidades del desarrollo que quedan atendidos en Centros de Educacion Especial como ha
reflejado la muestra del presente estudio. Comenzando por la edad media de diagndstico de estos casos,
cabe mencionar que es significativamente tardia al considerar que la aparicion de los primeros sintomas
comienza entre los 6-18 meses, tal como demuestran estudios previos (Bonete et al., 2010; Petazzi, 2014;
Ruggieri y Arberas, 2003). La media de diagndstico alcanzada en el estudio (MD=5 afnos), esta en sintonia
con otros estudios donde se obtiene una edad media proxima de 4.5 ainos (Lamb et al., 2016; Lane et al.,
2017; Palacios et al., 2019). En virtud de ello, la familia debe hacer frente a un largo proceso de busqueda
de informacién, de incertidumbre y miedo, ante el desconocimiento de lo que esta ocurriendo a su hija
y encontrar un diagnostico adecuado. Pese a que los primeros sintomas aparecen en edad temprana,
asumir un diagnostico tan tardio implica una serie de dificultades en la familia para adaptarse a la nueva
situacion o adquirir recursos para afrontar una nueva realidad, que se traduce en niveles de ansiedad e
inadaptacion. Con respecto al impacto emocional, se asemeja al impacto de la muestra global ya que los
niveles alcanzados son similares. Sin embargo, se genera un mayor impacto emocional traducido en mayores
niveles de ansiedad, depresion e inadaptacion y menor de resiliencia en la siguiente etapa del desarrollo tras
la atencion temprana (7-12 afnos). Debido a ello, es fundamental trabajar a nivel preventivo con los familiares
en el contexto de atencion temprana para anticipar factores de riesgo posteriores y preparar a los familiares
en las siguientes etapas del Sindrome.

El estudio plantea una perspectiva de futuro encaminada a analizar el impacto en poblacion internacional,
asi como conocer las necesidades emocionales en el perfil fraternal. La posibilidad de incorporar nuevas
variables permitiriagenerar nuevas aportaciones alacomunidad cientifica,y conocer nuevosindicadores para
predecir el impacto emocional en funcion de los niveles alcanzados. Desde el ambito educativo se ofrecen
numerosas posibilidades de atencion ante las necesidades familiares, ya que supone la intervencion diaria
del menory su contexto. Los profesionales y recursos educativos que ofrecen las distintas administraciones
generan oportunidades de prevencion y seguimiento de posibles factores de riesgos.
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