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* Resumen del proyecto

RESUMEN DEL
QQOYELCTO

En 2024, el laboratorio Biocodex lanz6 un proyecto de investigacion en
varios paises con el objetivo de estudiar las experiencias de familias
afectadas por el sindrome de Dravet para comprender mejor las
realidades de éstas. Este proyecto ha sido posible gracias a vosotros.

Vuestra participacion en el proyecto ha sido inestimable: gracias por
compartir vuestras experiencias con nosotros. Biocodex estd trabajando
en una publicacidn cientifica basada en este estudio, prevista para el
segundo semestre de 2025, y trabajando para desarrollar estrategias para
ayudar a familias afectadas por el sindrome de Dravet. Entretanto,
deseamos compartir con vosotros el contexto del proyecto y algunas de las
principales conclusiones del estudio.

InProcess inprROCeSS

El objetivo del estudio era investigar el contexto
social del sindrome de Dravet para identificar
formas de mejorar la calidad de vida de
pacientes y cuidadores. Para realizar esta
investigacion, Biocodex contratd a la firma de
disefio estratégico InProcess. InProcess estd
compuesta por antropdlogos médicos y
culturales y disefiadores que trabajan juntos en
proyectos relacionados con lossectores del
transporte, de la sanidad, de los bienes de
consumo y de los servicios publicos.

Adoptamos un enfoque etnogrdfico en este
proyecto, es decir, realizamos una investigacion
cualitativa que nos permitid hablar y aprender
directamente con expertos médicos, asociaciones
de pacientes, profesionales de salud y familias
afectadas por el sindrome de Dravet.




* Metodologia y participantes del estudio

METODOLOGIA Y
PARTICIPANTES DEL
ESTUDIO

Este estudio fue supervisado por un comité
directivo. Los miembros del comité son: Rima
Nabbout*1, *Liam Dorris*2,3 , Marion Danse*4 ,
Nadine Benzler*5 , Nicolas Specchio*6 y Luis
Miguel Aras*7.

Nuestra metodologia consistio en investigaciones

En total, se
+ documentales y entrevistas con expertos ° <
médicos con el objetivo de adquirir un entreVISto el

conocimiento cientifico bésico del sindrome de
Dravet;

« entrevistas con familias en Francio, Espafia e
Italia;

» entrevistas con centros de salud de Francia,
Espana, Italia, Alemania y del Reino Unido; pe I‘SOhCIS
* y entrevistas con asociaciones de pacientes de (aparte de las dos entrevistas iniciales para
Francia, Espafa, Italia, Alemania y Reino Unido. adquirir el conocimiento cientifico bdsico).

Estudio de campo

Estudio de campo

en cinco paises
P Centros de

3 Familia Salud Asociaciones

O
. 5

v
-
Reino Unido BXx 1 Bx 5x
Italia - o8, Ixltalia ' 1 por pais 1 por pais
Espana ~ IxEspafa
Francia 3x Francia *Remoto para el
Alemania Reino Unido y

Alemania



* Metodologia y participantes del estudio

Hemos hablado
con:

Familias

5 familias (7 padres) de nifios con sindrome de Dravet
de 2% a 10 % anos. El nivel de sintomas y de
discapacidad era diferente segun el nifio: un nifo sufria
convulsiones aproximadamente cada tres semanas, y
otro aproximadamentedos veces al afo. Algunos de
los nifios asistian a escuelas convencionales, mientras
que otros asistian a escuelas especializadas para
niflos con mayores necesidades relativas a su
discapacidad. Hemos hablado con familias de varios
niveles de renta y con familias cuya distancia
geogréfica desde su centro de salud también variaba.

Asociaciones

Hemos entrevistado a 16 representantes de
pacientes, de asociaciones basadas en Francia,
Espana, Italia, Alemania y Reino Unido.
Concretamente, hemos hablado con:

- Dravet Syndrome UK (Reino Unido)

« Alliance Syndrome de Dravet (Francia)

« ApoyoDravet (Espafia)

« Dravet-Syndrom e.V. (Alemania)

COME SOSTENERG|




* Lo que aprendimos

LO QUE
AR ENDIMOS

Esta investigacion etnogrdfica nos brindd valiosas
perspectivas de los sistemas criticos de apoyo de
familias que enfrentan trayectos médicos
complicados, de los diversos modos en que los
padres se ven reflejados, de los factores que
incitan o impiden a familias unirse a asociaciones
de pacientes las similitudes y diferencias entre
éstas en diferentes paises de Europa.

Estado original

MAs

CONTROL

Reconfiguracién

#reorganizar la vida diaria
#dificil proyectarse
#enfoque en las convulsiones

#traumatico
#varias reacciones
#sin buen anuncio

MENOS

#control de signos vitales
#necesidad de apoyo

Una cosa nos llamé la atencién de inmediato: a
pesar de las diferencias geogrdficas, culturales y
médicas entre las familias, todas ellas pasan por
la experiencia emocional de ser padres de un
nifio con sindrome de Dravet.

~ #bomba de tiempo
= #comportamientos desafiantes
#falta de anticipacion

#rehabilitacion
#falta de inclusién
#explorar DS

T A
aly

#defensor
#plan educativo
#equipamiento

Edad adulta

#transicion
#falta de infraestructura
#deseo de autonomia

Tomar en cuenta este torbellino
emocional nos ayudé a desvelar una

perspectivas médicas, personales 'y
familiares con las experiencias del
paciente, el trayecto emocional de la
familia asi como el trayecto médico.

narrativa nueva, holistica, combinando

TIEMPO



* Lo que aprendimos

La experiencia emocional empieza con la
basqueda de un diagnéstico tras la

primera convulsién del niiio.

Esta busqueda de un diagnéstico, que puede ser
extremadamente larga para algunas familias y
bastante corta para otras, marca el comienzo de
un periodo en el que las familias sienten una
pérdida casi total de control. El diagndstico
constituye un evento traumdtico para los padres,
ya que de repente deben familiarizarse con el
universo del sindrome de Dravet. Las familias
deben enfrentar convulsiones frecuentes y la vida
familiar se transforma completamente. Desde el
momento del diagnéstico, las familias pasan por
un proceso de reinvencidbn mientras que los
padres se embarcan en un viaje personal de
aceptacion del diagnéstico. Muchas veces, se ven
obligados a tomar medidas prdcticas e
inmediatas, sin el tiempo suficiente para procesar
el diagnéstico. Puede ser un periodo
extremadamente  dificil  para las  parejas,
sometidas a un estrés enorme, puesto que cada
uno tiene un modo diferente de procesar la
noticia. En este periodo, la familia se ve sumergida
en un universo médico y social que hasta
entonces no conociag, en el que el futuro se hace
dificil de imaginar.

La siguiente fase de este trayecto emocional es
el periodo de estabilizacion.

Fase de estabilizaciony
restauracion

Independientemente de cdébmo se presenta el
sindrome de Dravet en cada nifio, con el tiempo,
la frecuencia e intensidad de las convulsiones
llegan a ser consideradas razonables y estables
por el neuropediatra. Este momento viene
precedido por la adopcion de una estrategia de
tratamiento adecuada para el nifo en términos
de dosis y moléculas. Una vez implementada una
estrategia  de adecuada, los
cuidadores saben que las convulsiones pueden
seguir  produciéndose, pero estdn
preparados para responder a ellas. Este periodo
marca el comienzo de una cierta impresién de
estabilizacion tras la sensaciéon de pérdida total
de control de la primera fase de la enfermedad.

tratamiento

mejor

[1] Para la cita exacta: «adolescence is a powder keg», trad. lit. «la
adolescencia es un polvorin»

La adolescencia interrumpe este periodo de
estabilidad relativa. Como dijo uno de los
participantes de este estudio: “la adolescencia es
un polvorin”. Durante este periodo, el tipo de
convulsiones puede cambiar - pueden producirse
durante el suefio, por ejemplo. Los problemas de

comportamiento pueden acentuarse o
presentarse por primera vez. Algunas
adolescentes manifiestan un deseo de

autonomia y expresan resistencia hacia su
condicidén y tratamiento. Nuestra investigaciéon
demostré que los padres no siempre anticipan
esta fase del trayecto.

Transicion ala
vida adulta

La transicidn a la vida adulta también puede
suponer un desafio para las familias.

La edad adulta supone la transicién a un sistema
médico nuevo, en el que un neurblogo -
especializado en epilepsia, y no en problemas de
comportamiento/de desarrollo - se encarga del
paciente. Es un cambio dificil tanto para los
cuidadores como para los pacientes, dado que
los pacientes deben mudarse a otro centro de
salud. La edad adulta confiere una nueva
situacién juridica al nifio. En Francia, por ejemplo,
los padres deben poner a su hijo bajo tutela legal
para que esté cubierto por el sistema de
seguridad social francés.

Otro desafio: la falta de infraestructura adaptada
para adultos con el sindrome de Dravet. Esto
representa una dificultad para los padres, que se
ven obligados a encontrar una estructura
adecuada con varios afios de antelacion.
Conscientes de que su hijo querrd un dia ser
independiente, y que no siempre estardn
presentes para cuidarlo, algunos padres deciden
invertir en proyectos locales para crear estas
estructuras.



Lo que aprendimos

Relacion de los padres con el
sindrome de Dravety la
importancia del ecosistema

Hemos constatado que los padres se relacionan
de distintas formas con el sindrome de Dravet y
que esta posicionalidad afecta directamente al
ecosistema Unico de apoyo que los padres deben
crear y facilitar para las necesidades especificas
de sus hijos. Hay padres que buscan una gran
cantidad de informacién médica y general
acerca del sindrome de Dravet, a veces con el
objetivo de ganar control de la situacion. Por el
otro lado estén aquellos padres que se sienten
abrumados por la sobreabundancia de
informaciones y prefieren ceder el maximo control
posible a los expertos. La manera en que los
padres enfrentan el diagnéstico de su hijo afecta
al tamano de su ecosistema: a medida que el
ecosistema crece, los padres se convierten cada
vez mds en expertos en la forma en que el
sindrome se presenta en su hijo en particular.

Los principales agentes del ecosistema de cada
familia son los especialistas del sindrome de
Dravet, a saber: el equipo médico del nifio (el
neurdlogo infantil, el neuropsiquiatra en
determinados casos, enfermeros especializados, y
el equipo médico de emergencia) y sobre todo, la
propia familia. Muchas veces, Internet es una de
las primeras fuentes de informacién de los
padres, y constituye un elemento clave del
ecosistema para muchos, al igual que
instituciones  locales. Ecosistemas mayores
implican varios otros agentes ademds del equipo
médico bdsico, tales como fisioterapeutas,
terapeutas del habla, terapeutas alternativos
especializados y asociaciones de pacientes. Por
supuesto, la posicionalidad de los padres
respecto al sindrome de Dravet y sus ecosistemas
no son fijos y pueden cambiar con el tiempo,
como ocurre a menudo.
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Los padres tienen diversas motivaciones para unirse a asociaciones, pero
también enfrentan varias limitaciones para mantenerse involucrados en

ellas

En nuestras conversaciones con padres y asociaciones de pacientes, hemos aprendido que existen
muchos factores motivadores que llevan a los padres a unirse a asociaciones de sindrome de Dravet, asi
como obstdculos que pueden impedir que las familias se pongan en contacto con estas asociaciones:

Entre las motivaciones para unirse d asociaciones, tenemos:

El deseo de no sentirse
solofa

“Te das cuenta de que no estds solo con todos
tus problemas, tus preguntas, tus miedos, tus
inquietudes” - Participante del estudio

El deseo de sentirse
comprendido/a por personas
que estan pasando por
experiencias parecidas

“Son personas fiables, que te facilitan el dia a
dia, porque no tienes que dar explicaciones.
Nadie a mi alrededor me comprendia, o mds
bien no me comprendia lo suficiente, en mi
opinién. ” - Participante del estudio

Contacto social

Teniendo un hijo con el sindrome de Dravet,
uno se puede sentir muy aislado. Unirse a una
asociacién es una manera de conocer a
gente nueva que ya lo entiende.

“Soy muy sociable, por lo tanto no consigo
quedarme sola... Necesitaba conocer

a gente que pasaba por lo mismo que yo. ” —
Participante del estudio

Accesod apoyo, material e
informaciones

A veces, las asociaciones facilitan el acceso a
gente, eventos y estudios cientificos.

“A menudo, los padres ya estan al tanto de las
evoluciones y tratamientos mas recientes...
Las familias intercambian informacion entre
ellas, especialmente por medio de las
asociaciones. Esto les permite mantenerse
bien informadas. ” — Participante del estudio
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Factores que impiden a familias unirse a

asociaciones:

Comparaciones

Algunos padres se resisten a unirse a
asociaciones porque no quieren comparar su
hijo y sus experiencias con otras personas.

"Tardé mucho tiempo en unirme porque no
tenia ganas de conocer a otros padres [...] Me
preocupaba la idea de encontrarme con
padres que me mostraran la gravedad posible
de la afeccién de mi hija en el futuro. " -
Participante del estudio

El deseo de evitar que la vida
gire en torno al sindrome de
Dravet

Algunos cuidadores temen que unirse a una
asociacién impida a sus familias dedicar
tiempo o centrarse en otras cosas que no
sean el sindrome de Dravet.

“No me apetece estar todo el tiempo en la
asociacion, haciendo amigos dentro de ella, y que
todos siempre hablen de Dravet y los mismos
temas... (...) Ahora disfrutamos mds los momentos,
ésabes? Este verano nuestro hijo no tuvo ningtna
convulsion, entonces ya no queriamos hablar del
Dravet. ” — Participante del estudio

Sentimiento de ilegitimidad

Algunos padres sienten una falta de legitimidad, ya
sea antes de que se haga el diagnéstico o durante el
transcurso de la enfermedad, en particular si sienten
que estdn pasando por una experiencia diferente a
la de los demds. Por ejemplo, si su hijo tiene menos
convulsiones o comorbilidades diferentes.

“Cuando hablo con otros padres con hijos
mayores que no hablan, que no van al colegio,
que tienen ataques todos los dias, que ho
tienen vida social, de repente no tengo
muchas ganas de hablar de mi hija y decir:
‘Bueno, ella si va al colegio’.

— Participante del estudio

Disposicion a aceptar el
diagnéstico

Para unirse a una asociacion, hay que estar
dispuesto a aceptar la afeccién de su hijo, lo
cual exige bastante tiempo para algunas
personas.

“Me parece que no todos consiguen aceptar
esta enfermedad. (...) El padre de mis hijos,
por ejemplo, no acepta la enfermedad, y no se
unié a la asociacion. Por consiguiente, no
tiene informacion sobre nada, en realidad.”
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Similitudes y diferencias entre las

asociaciones

Todas las asociaciones entrevistadas se dedican
a brindar apoyo practico y emocional a
cuidadores y a ser fuentes de informacion fiable
sobre el sindrome de Dravet para los cuidadores.

Algunas asociaciones prestan apoyo financiero a
familias de bajos recursos (Dravet Syndrome UK:
Alliance Syndrome de Dravet).

Algunas asociaciones tienen un  objetivo
especifico de concientizacién publica respecto al
sindrome de Dravet. Por ejemplo, la asociacion
Dravet-Syndrom eV. imparte formaciéon a
neurdlogos y neurdlogos pedidtricos, mientras
otras asociaciones estdn comprometidas en la
produccién de estudios cientificos del sindrome,
como Gruppo Famiglie Dravet, Dravet Syndrome
UK y ApoyoDravet. La mayoria de las asociaciones,
a excepcioén de Gruppo Famiglie Dravet, no tiene
local fisico.

También aprendimos que, a escala europeq, las
asociaciones generalmente tienen poco contacto
entre ellas, a pesar de que existe un deseo de
mayor comunicacion y conexiébn entre las
asociaciones.

,‘ AU Assactazions

Sindrome N Draoes
Gruppe ‘Fm.ug&




« Conclusion

CONCLUSION

Gracias a vuestra participacion en este estudio
etnogrdfico, hemos podido recopilar informacion
sobre las experiencias de familias de nifios con el
sindrome de Dravet. Este estudio serd de gran
valor para desarrollar estrategias que ayuden a
familias afectadas por el sindrome de Dravet y
para apoyar a profesionales sanitarios.

Con ese fin, hemos identificado cuatro temas
clave que nos gustaria abordar a partir de los
resultados de nuestro estudio:

Queremos daros las gracias nuevamente por
hablar con nosotros, por recibirnos en sus casas y
por compartir sus experiencias familiares con
nosotros. Estamos profundamente agradecidos.
Como se ha mencionado, se estd preparando un
articulo cientifico con datos adicionales, vy
estaremos en contacto respecto a la publicacién
oficial de éste.

Las necesidades de las familias a
la hora del diagnéstico.

Concientizacion publica sobre epilepsia y
convulsiones para reducir la
estigmatizacion de los nifios y sus familias.

La accesibilidad de informacioén cientifica
sobre el sindrome de Dravet.

Preparacion para el futuro y la edad
adulta con el sindrome de Dravet.
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