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Resumen

El proposito de este articulo ha sido evidenciar lo que las ciencias sociales
pueden aportar para avanzar en el conocimiento y comprension de los problemas
personales y sociales derivados de padecer Enfermedades Raras de la vision. Se
concluye que la incorporacion de datos, en los Registros Nacionales de Pacientes,
es una oportunidad para favorecer la investigacion de los problemas existentes en
nuestro contexto social y cultural, en la busqueda de soluciones que redunde en la
mejora de los tratamientos, de la atencion sanitaria, psico-social, de la educacion,
en el empleo, etc. y en la evaluacion de los resultados. En definitiva, en las
condiciones y calidad de vida de los pacientes y sus familiares.
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Abstract

The purpose of this article has been to show what social sciences can
contribute to advance in the knowledge and understanding of personal
and social problems derived from suffering from rare vision diseases. It
concludes that the incorporation of data in the National Patient Registries
is an opportunity to encourage research into the problems existing in our
social and cultural context, in the search for solutions that will lead to
improvements in treatment, health care, psycho-social care, education,
employment, etc. and in the evaluation of results. In short, in the conditions
and quality of life of patients and their families.

Key-words: Rare Diseases of Vision, Retinal Dystrophies, Patient
Registration, Social Research.

Introduccion

Disponer de informacion sistematizada es una necesidad generalizada en
todas las disciplinas cientificas. En el ambito de las Enfermedades Raras (ER) o
poco frecuentes o minoritarias o de baja prevalencia?, los registros de pacientes®
se constituyen en instrumentos clave para poder avanzar en la investigacion
clinica, en la mejora de la atencion, en la vigilancia y en la calidad de vida de
los afectados.

En el caso de las patologias raras que afectan al 0jo o a la vision* es evidente

2 En Europa se consideran Enfermedades Raras las que tienen una prevalencia de 1 por 2.000
personas. En Estados Unidos, 1 por 200.000 personas.

3 Un registro se define como un “sistema organizado que utiliza métodos observacionales para la
recogida de datos homogéneos (normalmente clinicos, pero no exclusivamente), en una poblacion
definida para evaluar resultados especificos, con una finalidad cientifica, clinica o de gestion y toma
de decisiones”.

4 Millan (2018) senala que el comun denominador de todas ellas es su base genética y la inexistencia
de tratamiento. Las clasifica atendiendo al tejido que se ve afectado. De modo que identifica tres tipos
principales de patologia rara ocular:

1) La patologia neuro-ocular, que afecta basicamente a la retina y al nervio optico. Dentro de esta
tipologia la retinosis pigmentaria es el paradigma de las distrofias de retina. Entre las patologias
del nervio optico se podrian incluir la atrofia optica y la neuropatia hereditaria optica de Leber.
Otras distrofias de retina sindromicas son: Sindrome de Usher en el que existe una asociacion
de sordera y ceguera de origen genético mas prevalente; el Sindrome de Bardet-Bied! asociado a
la polidactilia, obesidad, hipogenitalismo, disfuncién renal y discapacidad intelectual leve; Otros
sindromes extremadamente raros son los de Senior-Loken, de Joubert, o de Alstrom.

2) Las distrofias corneales abarcan un grupo heterogéneo de enfermedades que no tienen
manifestaciones sistematicas con clinica variable en forma de opacidades de la cornea y que afectan
a la agudeza visual en diferentes grados

3) La patologia que implica deficiencias en el desarrollo del globo ocular o en alguna de sus
partes. Entre las patologias raras relacionada con el desarrollo ocular encontramos la anoftalmia
y la microftalmia que se refiere a la ausencia completa del globo ocular o poco desarrollado
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que los registros de pacientes, en los que se incluye informacion detallada de
la persona afectada por la enfermedad y el seguimiento de su estado de salud,
son fundamentales para poder avanzar en el conocimiento de las repercusiones
negativas que dichas enfermedades tienen en las personas y sus familiares para
mejorar su tratamiento.

La primera dificultad que deben afrontar los investigadores que estudian
la problematica de poblacion afectada de patologias raras de la vision es la
captacion de la muestra para realizar estudios clinicos, debido a que muchas de
ellas no obtienen un diagnostico completo de su patologia.

Un estudio realizado por Achroma (2018) una organizacion dedicada a la
atencion de la acromatopsia, concluy6 que, en ocasiones, los pacientes afectados
por la patologia (un 58% de los adultos y un 65% los nifios) no llegan a realizar
pruebas genéticas que corroboren el diagnostico clinico de la enfermedad.
Estos pacientes buscan apoyos en las unidades de baja vision para hacer frente
a las dificultades funcionales que ocasiona su patologia en la realizacion de
las actividades de la vida cotidiana. Estas practicas, ademas de dificultar
enormemente la biisqueda de tratamientos que puedan lograr la curacion de la
enfermedad, imposibilitan dimensionar la magnitud del problema al impedir
conocer con exactitud la prevalencia de la patologia ocular, la diversidad
clinica, la distribucion geografica y la edad de las personas afectadas, la tasa de
progresion de la patologia en el conjunto de la poblacion. La falta de resultados
en esta linea influye negativamente en la captacion de inversores que financien
el desarrollo de medicamentos.

Entre los estudios que aportan evidencias sobre los beneficios de los
registros de pacientes para el avance de la investigacion clinica destacamos
los de Mansfield, Yerxa, and Branham (2020), para el caso de las distrofias
retinianas®, en las que se incluyen enfermedades huérfanas® hereditarias de la
retina como la retinosis pigmentaria, el sindrome de Usher y la enfermedad
de Stargardt, y que concluyen que la implementacion de los registros y
de programas de acceso abierto a pruebas genéticas estd siendo primordial
en el avance de la investigacion clinica para luchar contra la discapacidad
visual y la ceguera. También, De Roach et al, 2012 concluyeron que el
Registro de Pacientes con Distrofias Retinianas de Australia y el Banco de
ADN son herramientas valiosas para investigar la etiologia y las relaciones

respectivamente. La aniridia afecta principalmente al iris. Puede presentarse de forma aislada o

asociada a otras alteraciones como el sindrome de Rieger o Axenfeld-Rieger; el sindrome de Peters,

el sindrome de Gillespie, que presenta aniridia, ataxia y retraso mental, o el sindrome de WAGR,

cuyo nombre corresponde a las siglas en lengua inglesa de las alteraciones presentes en el mismo

(Wilms tumor, Aniridia, Genital abnormalities and Retardation).

5 Las distrofias retinianas son las mas numerosas, heterogéneas y complejas. Con una elevada
variabilidad clinica y heterogeneidad genética.

¢ Las enfermedades raras también se les conoce como “enfermedades huérfanas” porque carecen
de medicamentos, estudios y tratamientos.
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genotipo-fenotipo de las enfermedades retinianas causantes de ceguera 'y de
morbilidad visual.

Matsunaga (2020) sefiala que gracias a la creacion del Registro de
enfermedades raras del Japén (RADDAR-J), en el que se ha incluido como
categoria de enfermedad la sordoceguera, se esta pudiendo recopilar y
analizar los datos clinicos y gendmicos para mejorar la practica médica de
estos pacientes. Una de las dificultades a las que se enfrentan las personas
con sordoceguera tiene que ver con la comunicacion y la interaccion con los
demas. Obtener un diagnodstico genético de estas personas puede proporcionar
informaciéon valiosa sobre la probabilidad de progresion de su deterioro
sensorial y poder preparar con tiempo suficiente modalidades de comunicacion
alternativas, seglin se produzca el deterioro sensorial. Asi, por ejemplo, en el
caso de pacientes con distrofias retinianas asociadas al sindrome de Usher, en
los que la pérdida auditiva esta presente al nacer y comienzan a mostrar pérdida
de vision durante la infancia o incluso después de la edad adulta, si se considera
el lenguaje de signos como tnico medio de comunicacion, cuando tenga lugar
la pérdida de vision las dificultades de comunicacion van a ser extremadamente
grandes. Por ello, para estos pacientes la introduccion de un implante coclear,
en el momento apropiado les ayudaria en la comunicacion verbal auditiva
después de la pérdida de vision.

Existe consenso entre la comunidad cientifica’ en considerar que el
desarrollo de registros de pacientes, biobancos y consorcios de investigacion
proporcionaran muestras mas grandes y generalizadas para la investigacion
genomica. Estas muestras soélidas procuraran evidencias para estimar
la influencia genética en patologias raras relacionadas con las distrofias
retinianas, defectos en el desarrollo ocular y promoveran la aplicacion de
disefios de estudios innovadores para desentrafiar los factores de riesgo
multifactoriales (ambientales o genéticos) que impiden o interrumpen el
desarrollo ocular normal o que aparezcan las distrofias. Ademas, permitiran
introducir en la investigacion enfoques mas innovadores para salvar y
restaurar la vision, incluidas las terapias de reemplazo / aumento de genes,
ediciéon de genes, modulacion de ARN, optogenética y neuroproteccion
basada en genes (Fillat, Rio, Martinez-Santarmaria y Bueren, 2018;
Shaberman y Durham, 2019).

7 Fundamentalmente entre los cientificos del ambito de la salud, de la biologia y la genética.
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Repercusiones de las enfermedades raras de la vision en la vida de los
pacientes y la investigacion

Existen muchos estudios que han explorado las repercusiones negativas
que la pérdida de vision tiene en la vida de las personas y de sus familiares,
tanto desde el punto de vista fisico (Nollett er al, 2019; Stevenson, Hart,
Montgomery, McCulloch y Chakravarthy, 2004), psicologico (Heesterbeek,
van der Aa, van Rens, Twisk, y van Nispen, 2017; Kempen y Zijlstra, 2014;
Metzelthin et al, 2017), como social (Lawrenson et al, 2018; Owsley, 2011;
Smallfield et al, 2017). Cuando la pérdida de vista se debe a una enfermedad
rara de la vision, a los efectos negativos de ésta en la persona que la padece, se
suman factores estresantes relacionados con la etiologia genética, incluidos los
riesgos para otros miembros de las familias, riesgos reproductivos y la culpa y
el sentimiento de culpabilidad de los padres (Sainohira et al, 2018)

Cuando se han evaluado los predictores de la ansiedad en pacientes
con enfermedades raras de la vision se ha encontrado que la disminucion
progresiva de la funcidn visual en adultos con retinosis pigmentaria, el estado
de discapacidad legal en adultos con sindrome de Usher (Dean, Orford,
Staines, McGee y Smith, 2017) y los comportamientos de ocultamiento de la
identidad en adultos con retinosis pigmentaria estaban asociados con ansiedad
y depresion (Anil y Garip, 2018; Zapata, 2018). Ademas, la prevalencia de
sintomas depresivos en pacientes con retinosis pigmentaria, sindrome de
Stargardt, de Usher supera a la poblacion general (Chaumet-Riffaud et al,
2017; Moschos, Nitoda y Lavaris, 2015)

Otros estudios realizados con pacientes con retinosis pigmentaria
concluyen que estos pacientes, ademas de afrontar los desafios practicos
derivados de vivir con la enfermedad acompafiados con estados emocionales
y psicologicos de fatiga, miedo, aislamiento y vulnerabilidad (Garip y
Kamal, 2019) o enfrentar sus propios juicios, también afrontan el estigma
que perciben que los demas tienen sobre ellos debido a su discapacidad visual
(Garip y Kamal, 2019). En el estudio de Pybis, Thurston, Dennison, Broom y
Miller (2016), algunos participantes informaron haber sido tratados por otros
como si tuvieran poca inteligencia, debido a su incapacidad para identificar
sefales sociales en la interaccion con los otros, que deriva en una menor
participacion en los eventos sociales.

Entre los estudios que mas han profundizado en la identificacion de
dificultades que deben afrontar las personas con sindrome de Usher destacamos
el de Lonborg-Mgller, Subhi y Kessel, (2020). El de Roborel de Climens et
al, (2020) se centra en las dificultades de estos pacientes en su actuar social.
Declaran su dificultad para hablar de su enfermedad con sus amigos y sus
familiares, e incluso algunos de ellos declararon que ocultaban su enfermedad.
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También reportan que sus dificultades de comunicacion afectan en la interaccion
social con otras personas, disminuyendo significativamente.

En cuanto al desempefio de roles en la escuela, en el trabajo en las
actividades de la vida diaria, las personas con sindrome de Usher tienen mas
dificultades para seguir el curso en los centros escolares, para realizar tareas
escolares, padecen mayor absentismo escolar debido a la enfermedad, e incluso
algunos de ellos refieren la presencia de actitudes negativas de sus compaiieros
de escuela hacia ellos llegando hasta situaciones de acoso o violencia.

En el trabajo, algunos pacientes afectados por el sindrome también
manifestaron la existencia de reacciones negativas de sus colegas, asi como las
dificultades para la realizacion de determinadas tareas que repercutian en una
menor productividad y una incomprension de su situacion por los empleadores.

Los jovenes manifestaron que padecer la enfermedad ha influido en la
eleccion de la carrera universitaria o de su profesion. Asi mismo, también
afectd a la necesidad de cambiar su profesion, su carrera o incluso les obligo a
dejar de trabajar.

Algunas de las personas experimentan una reduccion de su renta disponible
debido a la necesidad de adquirir determinados dispositivos, instrumentos y/o
ayudas técnicas para poder hacer frente a la realizacion de la vida diaria. Desde
la adquisicion de teléfonos moviles, dispositivos electronicos, lupas, etc.

Lo expuesto hasta el momento evidencia las dificultades individuales
y los problemas sociales que los pacientes con patologia de la vision de baja
prevalencia tienen en la mayoria de los paises. En el caso espaiiol, el estudio
de Sauces y Callado (2016) muestra las dificultades de relacion con el sistema
sanitario, problemas de integracion social, efectos en la dindmica familiar, costes
econdmicos, problematica educativa y alteraciones psico-emocionales, es decir
los efectos sociales ocasionados por las enfermedades raras a nivel general.

Respecto de las enfermedades raras de la vision, en los ultimos afios estan
siendo las asociaciones de pacientes y familiares de afectados, las que han
tomado las riendas en visibilizar la realidad de las personas que padeciendo
la patologia visual todavia no se ha manifestado sintomatologia alguna o en
aquellos que, habiéndose manifestado, la discapacidad visual se encuentre en
diferentes momentos, desde una discapacidad leve y/o moderada hasta la grave
en incluso la ceguera®.

8 La OMS (2014) precisé ain mas el término de discapacidad visual atendiendo a la funcion visual
estableciendo cuatro categorias:

- Visioén normal;

- Discapacidad visual moderada; Funcion visual en el mejor ojo entre una agudeza visual de entre
menos de 6/18 (0.3) y 6/60 (0.1)

- Discapacidad visual grave; se entiende una agudeza visual inferior a 6/60 (0.1) e igual o superior
a 3/60 (0.05).

- Ceguera; se define como una agudeza visual de presentacion inferior a 3/60 (0.05), o una pérdida
del campo visual a menos de 10°, en el mejor ojo.
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En palabras de Oviedo, Hernandez y Ruiz (2015) esta situacion se debe
a que a pesar de que existen evidencias empiricas sobre las repercusiones
negativas en la vida de los pacientes y de sus familias, provocadas por la
patologia visual, éstas no han logrado despertar el interés de los profesionales,
ni de las administraciones publicas para evidenciarla como un problema de
caracter publico que requiera ser intervenido. En el caso de los profesionales
el estudio realizado por Alamo-Martin y Alamo-Martin (2019) evidencia el
desconocimiento de los trabajadores sociales que trabajan en el ambito privado
y en el publico sobre la realidad personal y socio-econoémica de las personas
con patologia visual.

Tampoco ha ayudado mucho, como sefialan Toboso-Martin y Rogero-
Garcia, (2012) el hecho de que las investigaciones sociales sobre discapacidad
hayan tratado a la discapacidad como un todo homogéneo, sin distinguir entre
las diversas discapacidades, y que no se haya facilitado la participacion de los
actores en las mismas. Ello ha contribuido a la invisibilizacion de los diferentes
colectivos y a que no se recoja adecuadamente informacion basica y necesaria
sobre sus necesidades y sus circunstancias en el ambito personal y social.

En este sentido. los investigadores de las ciencias sociales podemos contribuir
a arrojar luz sobre la situacion de los pacientes en temas claves dentro de los
dominios del impacto psicologico, social y de la calidad de vida. Amodo de ejemplo,
destacamos los siguientes: formas de afrontar la enfermedad basadas en la solucion
de problemas o en la gestion de las emociones (entre los que se podria incluir desde
las ayudas técnicas y su uso, al humor, la religion o la esperanza en el hallazgo de un
futuro tratamiento); la identidad y sentido de pertenencia al grupo de afectados por
patologias raras de la vision; la capacidad de vivir independientemente conforme
a los deseos, aspiraciones, etc., o la capacidad juridica para tomar decisiones en
todos y cada uno de los aspectos de la vida en el presente o en el futuro’; la salud
mental; las relaciones con la familia, con amigos y compafieros, con profesionales
(Ulldemolins, Benach, Guisasola y Artazcoz, 2019).

En el contexto espafiol encontramos escasas evidencias que analicen
algunos de los problemas de investigacion propuestos. En este sentido, los
estudios con pacientes con retinosis pigmentaria proceden fundamentalmente
del campo de la psicologia, especialmente de la psicologia evolutiva y de la

La discapacidad visual moderada y la discapacidad visual grave se reagrupan comiinmente bajo el
término “baja vision”, y el total de casos de discapacidad visual estan representados conjuntamente
por la baja vision y la ceguera (OMS, 2014).

° No olvidemos que algunas de las enfermedades raras de la vision ademas de la pérdida de la vision
estan asociadas con padecer sordoceguera y/o discapacidad intelectual y las implicaciones que esto
tiene desde el punto de vista de la capacidad para prestar consentimiento y el nombramiento de tutores
o curadores. Muchas de estas cuestiones se abordan en el Codigo civil y en la Ley de enjuiciamiento
Civil. Cuestiones de la vida cotidiana que van desde el contraer matrimonio, administrar el patrimonio
propio, capacidad para testar o instrucciones previas y testamento vital.
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educacion. Dichas investigaciones se centran en el autoconcepto!® de nifios y
adolescentes y proporcionan algunas estrategias, de caracter psicopedagogico,
para los docentes que intervienen en su educacion y que su rendimiento escolar
y para facilitar su inclusion social (Chacon-Lopez y Lopez-Justicia, 2020;
Lopez-Justicia y Chacon-Lopez, 2015; Zapata, 2018)

Como hemos podido observar en los apartados anteriores, son muchos los
problemas de investigacion de caracter social para los que faltan evidencias que
conduzcan a la comprension de los mismos, y que, al dia de hoy, son escasos este
tipo de trabajos. También hemos aportado evidencias sobre la utilidad que los
registros de pacientes estan teniendo en la actualidad en paises como, Estados
Unidos, Australia, Dinamarca, Japon en el avance de la investigacion clinica
de las enfermedades raras de la vision (Brinks ef al, 2019) Dichos registros
han sido avalados por el Comité de Expertos en enfermedades raras Europeo
(European Union Committee of Experts on Rare Diseases. EUCERD Core
Recommendations on Rare Disease Patient Registration and Data Collection),
al considerar que facilitar la investigacion de las enfermedades raras tanto en el
campo clinico como en el epidemioldgico. A su vez, coadyuvan en la realizacion
de ensayos clinicos y de estudios post-comercializacion de tratamientos.

Por otro lado, dicho Comité de Expertos sefiala que los registros de
pacientes pueden servir para informar en el desarrollo de politicas y monitorizar
la atencion sanitaria y de las intervenciones terapéuticas” (Zurriaga, Martinez,
Corrochano y Cavero-Carbonell, 2018). Las consideraciones expuestas por
dicho comité abre la entrada a la investigacion a muchas de las disciplinas
propias de las ciencias sociales, como la sociologia, la ciencia politica, el
derecho, la economia o el trabajo social.

Los registros de pacientes Gnicos podrian contribuir a resolver alguno de
los problemas que para la investigacion en ciencias sociales es crucial. Nos
referimos a la escasa frecuencia de las enfermedades raras de la vision, que
imposibilita que una sola organizacion disponga de los datos suficientes para
realizar investigaciones en las que sus resultados puedan ser generalizables o
que no se disponga de datos sobre aquellas enfermedades 1lamadas ultra-raras.
Nos podemos encontrar con la circunstancia de que, aun existiendo varios
registros, no se dispongan de ninguna informacion sobre pacientes con algunas
de las enfermedades existentes o que en otros podamos tener datos duplicados.

En Espafia, el Registro de Pacientes de Enfermedades Raras 11 del
Instituto de Salud Carlos III, que inicia su andadura tras la publicacion de la
Orden SCO/1730/2005, de 31 de mayo, estableci6 los criterios de su creacion y
funcionamiento. Desde su origen, posee naturaleza administrativa y esta integrado

10 E] autoconcepto se puede definir como la percepcion que los individuos poseen de si mismos. Es
el resultado de un proceso activo de construccion por parte del sujeto a lo largo de todo su desarrollo
evolutivo.
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en el Sistema de Informacion Sanitaria del Sistema Nacional de Salud previsto en
el articulo 53 de la Ley 16/2003, de 28 de mayo, de cohesion y calidad del Sistema
Nacional de Salud. Esta coordinado y dirigido desde el Instituto de Investigacion
en Enfermedades Raras (IIER), centro perteneciente al ISCIIl y que también
forma parte del CIBERER (Consorcio de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Raras). Desde sus inicios, este registro también esta declarado en la
Agencia Espafiola de Proteccion de Datos, ya que contiene datos de identificacion
personal e informacion clinica sensible, que requiere el maximo nivel de seguridad.

El objetivo del registro es ofrecer a los profesionales del sistema de salud,
investigadores y al colectivo de pacientes y familiares un mayor nivel de
conocimiento acerca del nimero y distribucion geografica de las personas afectadas
por enfermedades raras en Espafia. Se persigue asi fomentar la investigacion y
aumentar la visibilidad de estas enfermedades, y favorecer la toma de decisiones
para una adecuada planificacion sanitaria y una correcta distribucion de recursos.

El Real Decreto 1091/2015 establece en su articulo 3 que el Registro tiene
por finalidad:

a) Proporcionar informacion epidemioldgica sobre las enfermedades
raras, sobre la incidencia y prevalencia de las mismas y sobre sus factores
determinantes asociados.

b) Facilitar la informacion necesaria para orientar la planificacion y
gestion sanitaria y la evaluacion de las actividades preventivas y asistenciales
en el ambito de las enfermedades raras.

c) Proveer los indicadores basicos sobre enfermedades raras que permitan
la comparacion entre las comunidades autdbnomas y con otros paises.

A fecha de octubre de 2020, el registro cuenta con 20.957 pacientes con
enfermedades raras. La Tabla I muestra el nimero de pacientes registrados con
enfermedades raras de la vision.

Tabla 1. N° de pacientes registrados por Enfermedad Rara de la vision
Enfermedad Rara de la Vision N° de Pacientes Registrados
Retinitis pigmentosa 98

Amaurosis congénita de Leber 14

Aniridia 24

Enfermedad de Stargard 29

Neuropatia optica hereditaria de Leber 12

Sindrome de Usher 12

Sindrome de Usher tipo | 1

Sindrome de Usher tipo 2 3

Sindrome WAGR 2
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Elaboracion propia a partir de los datos obtenidos del Registro de Pacientes de Enfermedades
Raras Instituto Carlos III Octubre de 2020

Laincorporacion de informacion se hace mediante tres vias: 1) a partir de la
introduccion directa del paciente por parte del propio afectado o de un familiar
o representante; 2) gracias a los profesionales que incluyen la informacion de
sus bases de datos (ya sean investigadores o sociedades médicas) y 3) a través
de los sistemas de informacion sanitaria de las administraciones

La entrada de casos por parte de las dos primeras vias, es decir, ciudadanos
o profesionales, responde a lo que habitualmente se define como registro de
pacientes. Aunque, este tipo de registros, no contienen la informacion de
todas las personas que padecen una enfermedad concreta, si son muy utiles
para la investigacion, fundamentalmente por su nivel de detalle y por las
posibilidades que ofrece. Entre otras razones, permite el seguimiento mas
completo al disponer de mas informacion sobre la evolucion de los pacientes y
las caracteristicas de la enfermedad, (factores, pronostico, supervivencia, uso
de medicamentos, calidad de vida, analisis de la dependencia, uso de recursos
sanitarios, entre otras). Asi mismo, permite el reclutamiento para realizar
estudios clinicos especificos, ya que se cuenta con el consentimiento informado
de todas las personas afectadas por enfermedades raras incluidas en el registro
permitiendo asi contactar con aquellas que estén interesadas en participar en
ensayos clinicos, donacion de muestras bioldgicas, etc.

Pues bien, tras lo indicado antes conviene sefalar algo mas. Si se
pretende identificar los factores determinantes sociales de la salud, el acceso
al registro puede ser una oportunidad para obtener dicha informacion. A su
vez, permite tener la posibilidad de contactar directamente con los pacientes;
lo que podria proporcionar informacion valiosa en torno a la percepcion que de
ellos poseen de la enfermedad a lo largo de su vida. La percepcion subjetiva
de los acontecimientos de nuestra vida no solo estdn regidos por nuestras
vivencias, sino también por las politicas y por los sistemas econdémicos, etc.
Las condiciones anteriores pueden ser altamente inequitativas y dar lugar a
diferencias en materia de salud. Es posible que sea inevitable que algunas de
dichas condiciones sean diferentes, en cuyo caso se consideran desigualdades,
o que, de hecho, estas diferencias puedan ser innecesarias y evitables, en cuyo
caso se consideran inequidades y, por consiguiente, metas apropiadas para
politicas destinadas a aumentar la equidad (OMS, 2005).

De cualquier manera, y desde una perspectiva puramente metodologica,
conviene tener presente que la informacion obtenida no pueda ser considerada
representativa de la poblacion afectada por la Enfermedad Rara de la Vision
para investigaciones de caracter cuantitativo. Ahora bien, si podria saturar
la muestra en términos de investigacion cualitativa. Por otro lado, incluso
permitiria triangular investigaciones mixtas en las que los datos cualitativos
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obtenidos de estos registros, pudieran completar otros datos obtenidos de
Registros de Enfermedades Raras o de base poblacional que analizaremos a
continuacion. Por todo ello, este tipo de artefactos (los registros) abren las
puertas a un conocimiento mas exhaustivo y completo de las enfermedades
raras visuales o no. Incluso permitiria hacer una historia del presente con mayor
facilidad. Ahora bien, todo ello implicaria la necesidad de abrir estos registros a
ambitos disciplinarios propios de las ciencias sociales y humanas.

La solicitud la puede hacer cualquier ciudadano, esté afectado por la
enfermedad u otra que esté autorizada para hacerlo en su nombre (familiar
o representante). En la pagina web, https:/registroraras.isciii.es/ aparecen
los pasos a seguir y se accede al formulario de solicitud. Una vez que esta
rellenado, se acompafia de la firma del consentimiento informado y de una
copia del informe médico que confirme el diagnostico de la Enfermedad Rara
que refiere. Una vez que desde el IIER se comprueba que la solicitud cumple
los requisitos y que es efectivamente una Enfermedad Rara, se procede a incluir
el nuevo caso en el registro, y se asigna a la persona interesada un usuario
y contrasefla de acceso a la plataforma online. El registro proporciona a los
usuarios informacion especifica asociada a la Enfermedad Rara por la que se
han dado de alta, manteniendo asi la filosofia del registro como un sistema de
retroalimentacion de la informacion a los pacientes y sus familiares.

Para los investigadores y profesionales sanitarios el registro se
convierte en una oportunidad para gestionar la informacion relativa a una
o varias enfermedades raras. Esta gestion se realiza en colaboracién con
los administradores del sistema en el ISCIII-IIER y cuenta con las debidas
garantias de confidencialidad y seguridad!'.

La tercera via de entrada de datos, se produce a través de los sistemas de
informacion sanitaria existentes. Estos son los que se denominan registros de
base poblacional, que a diferencia de los de pacientes, si recogen la informacion
total de personas afectadas por una enfermedad rara concreta aunque basandose
en informacion sanitaria. Esta tercera alternativa posee mas registros que los de
pacientes y se dirigen a la vigilancia de la salud, proporcionando informacion
sobre la evolucion de las enfermedades. En esta via colabora la Red Espaiiola
de Registros de Enfermedades Raras para la Investigacion (SpainRDR, por sus
siglas en inglés).

Los registros de base poblacional pueden estar afectados por determinados
sesgos de seleccion relacionados con el método de eleccion de los centros
donde se realiza la obtencién de la informacidn, asi como con la seleccion de
especialistas interesados en la investigacion clinica de las enfermedades raras
de la Vision. Lo dicho es importante, puesto que es posible que los enfermos de

' Informacion extraida de la pagina web del Registro de Pacientes de Enfermedades Raras Instituto
Carlos III. Octubre de 2020. https:/registroraras.isciii.es/
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los centros sanitarios sean los mas graves o estén mejor estudiados que aquellos
registrados en otros lugares. También pueden existir diferencias en la derivacion
a las consultas de oftalmologia en funcidon de distintos factores como, por
ejemplo, el nivel asistencial o la presencia de determinadas manifestaciones
organo-especificas, que motiven la derivacion a otras especialidades. Los
registros de base poblacional si incluyen elevados numeros de centros
participantes con amplia distribucion geografica y diversas caracteristicas de
los centros participantes, es posible que minimicen los sesgos de seleccion.
Por ello, es importante la diversificacion del origen de los datos, en los que
se incluyan pacientes procedentes del &mbito hospitalario, pero también de la
atencion primaria o de la sociosanitaria.

Aspectos éticos, legales a considerar en la investigacion social con
personas con enfermedades raras de la vision

Para terminar, es necesario abordar algunas cuestiones de caracter legal
y ético que estan presentes en la investigacion con pacientes de enfermedades
raras de la vista.

En primer lugar, sefialar, que la Ley de Investigacion Biomédica 14/2007,
la Ley Organica de Proteccion de Datos, LOPD, 15/1999, y el Real Decreto
1716/2011 resaltan el hecho de que los intereses de los seres humanos
prevalecen sobre los intereses de la sociedad y de la ciencia.

Los riesgos derivados de la participacion como sujetos de investigacion
y de la incorporacion en Registros de Pacientes de Enfermedades Raras,
pueden deberse a la violacion de la confidencialidad y de la privacidad de
estas personas que, desde todos los puntos de vista, pueden ser considerados
vulnerables. Dicha caracterizacion proviene de lo que Zurriaga et al, (2018)
denomina como riesgos intrinsecos. A estos, habria que anadir los llamados
riesgos ulteriores, debido a que en los registros de pacientes se puedan generar
una cantidad importante de datos en el fututo que deban someterse a una
elevada proteccion de la confidencialidad para evitar el potencial riesgo de
discriminacion genética.

Por otro lado, y dentro de estos riesgos ulteriores, también debemos
ser conscientes que la poblacion con enfermedades raras visuales son
particularmente vulnerables y requieren proteccion especial. Decimos esto,
puesto que algunas de estas personas no estan en disposicion de otorgar o
rechazar el consentimiento por si mismos Decimos esto, puesto que algunas
de estas personas no estan en disposicion de coercion o influencia indebida
(Zurriaga et al, 2018). Toda esta situacion necesita de ulteriores andlisis de
caracter ético para poder dilucidar las decisiones futuras en este sentido.
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En el campo de la investigacion en ciencias sociales, el concepto de
vulnerabilidad es una nocién escasamente abordada tanto en la bibliografia
especializada, como en las guias éticas. Si bien se realizan numerosas
investigaciones con grupos sumamente vulnerables, el analisis de dicho
concepto y su vinculacion con la investigacion social no ha sido problematizado
suficientemente. En este ambito no existe una guia o codigo de ética que sea
aplicado y exigido internacionalmente, sino que en cada pais varia el estatus de
proteccion de los aspectos éticos de estas investigaciones y el enfoque de las
distintas cuestiones éticas. Algunas guias de las ciencias sociales se refieren a
individuos y grupos vulnerables. Generalmente, se asocia la vulnerabilidad a la
disminucion de las capacidades cognitivas (Social Research Association, 2003)
o0 a la edad del participante. Por ejemplo, el Codigo de ética de la Asociacion
Americana de Sociologia (ASA, por sus siglas en inglés) afirma lo siguiente:
“Al llevar a cabo una investigacion con poblaciones vulnerables (por ejemplo,
con jovenes, con poblaciones que han migrado recientemente, con enfermos
mentales), los socidlogos deben tener especial cuidado para asegurar que se
comprenda la naturaleza voluntaria de la participacion en la investigacion y
que el consentimiento obtenido no sea coaccionado” (American Sociological
Association, 2018).

La Ley de investigacion Biomédica obliga a que toda muestra debe ir
acompafada de un documento que contenga el consentimiento informado,
que la ley define como “un acuerdo por escrito mediante el cual el sujeto de
investigacion o, en su caso, su representante legal autoriza su participacion en
la investigacion con pleno conocimiento de la naturaleza de los procedimientos,
beneficios y riesgos a que se sometera, con la capacidad de libre eleccion y sin
coaccion alguna”.

También para poder contactar y hacerles propuestas para que participen en
las investigaciones se exige que €stos presten su consentimiento.

Aparte de la vulnerabilidad y la exigencia de no haber obtenido el
consentimiento con violencia, la necesidad de proteger la identidad del paciente
es otra de las cuestiones que deben abordarse tanto desde la ética como desde el
ambito juridico a fin de preservar el derecho a la intimidad de los pacientes. Las
dificultades mayores se presentan especialmente en los casos de enfermedades
ultra-raras. Otra de las cuestiones éticas y juridicas ligadas a la proteccion de
los datos del paciente deriva de la necesidad de implementar un identificador
unico de paciente, especialmente en lo que se refiere a su utilizacion y a la
proteccion de datos (Thompson et al, 2014).

Un debate ético mas es la disponibilidad de las organizaciones e
investigadores participantes a compartir, por un lado, los datos y por otro los
resultados de las investigaciones.

Araucaria. Revista Iberoamericana de Filosofia, Politica, Humanidades y Relaciones Internacionales, aiio 23, n® 46.
Primer cuatrimestre de 2021. Pp. 391-408. ISSN 1575-6823 e-ISSN 2340-2199 https:/dx.doi.org/10.12795/araucaria.2021.i46.19



404 M Teresa del Alamo Martin

También desde las organizaciones de pacientes se estd debatiendo la
necesidad de que se impliquen los pacientes en la gobernanza y gestion de los
registros, en el papel que podrian jugar los registros para la construccion y el
empoderamiento de pacientes, o en la colaboracion de lo publico y lo privado
para asegurar la sostenibilidad de los registros.

Conclusion

Los registros de pacientes dentro de las politicas desarrolladas en los
ultimos afios en favor de conocer y visibilizar las enfermedades raras de la
vision han sido una prioridad global, aunque de momento sélo se haya iniciado
el camino y es evidente que queda mucho por hacer.

Se ha establecido claramente el proposito y la justificacion de los registros,
siendo el papel de las ciencias sociales clave al colaborar con las ciencias de
la salud en la identificacion de los determinantes sociales de la salud y para
proporcionar la informacion necesaria a la hora de planificar, gestionar y evaluar
las acciones que se pongan en marcha a fin de la prevencion y asistencia de las
enfermedades raras de la vision. Tomando al paciente como el centro de todas
las actuaciones que se lleven a cabo.

Aunque, desde la aparicion de los registros de pacientes en los tltimos
afos, estos han ido creciendo y desarrollandose, todavia quedan aspectos
legales y éticos de los registros que deben profundizarse y resolverse.

Hemos visto las dificultades y los retos que las ciencias sociales deben
afrontar en el campo de las enfermedades raras de la vision, pero no dejan de
ser oportunidades que deben aprovecharse para avanzar en el conocimiento y
tratamiento de las mismas en interés de los pacientes y sus familiares.
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