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2. Resumen:

Introduccién: La enfermedad de Neurofibromatosis se trata de un conjunto
heterogéneo de al menos 3 trastornos hereditarios 0 mutaciones espontaneas de transmision
autosémica dominante, Neurofibromatosis tipo 1, tipo 2 y Schwannomatosis. Se caracteriza
por una variable expresion clinica que, de forma general, ocasiona anomalias en la piel,
sistema nervioso central y sistema nervioso periférico, esqueleto, glandulas y afectaciéon en
otros érganos y sistemas. La NF es un tipo de enfermedad que presenta una prevalencia
igual para ambos sexos sin preferencia en la afectacion por etnias o razas. El diagndstico se
realiza basandose en la presentacion clinica. Causa un enorme impacto negativo en la calidad
de vida de los pacientes como de sus familiares debido a las complicaciones subyacentes de
dicha enfermedad.

Objetivo general: Aumentar la calidad de vida de los pacientes a través de una mejora
en el conocimiento de los familiares y/o tutores sobre diferentes aspectos de la enfermedad
NF. Ademas, se querra conseguir el mejoramiento en la vida de los familiares y/o tutores.

Metodologia: Se desarrollara un proyecto educativo para familiares y/o tutores de
personas afectadas de Neurofibromatosis en la sala de docencia de la Asociacion de
Afectados de Neurofibromatosis ubicada en C/La Corufia 9, 28020 Madrid.

Implicaciones para la practica de enfermeria: la formacién y docencia de los
familiares y/o tutores ayudando a las familias a afrontar la enfermedad, reducir el impacto

psicosocial que puedan padecer, asi como el nivel de estrés y ansiedad.

Palabras clave: neurofibromatosis, signos y sintomas, diagndstico, consejo genético,
tratamiento, psicologia, manifestaciones neuroconductuales, enfermeria, rehabilitacion,

proyectos.



3. Abstract:

Introduction: Neurofibromatosis disease is a heterogeneous set of at least 3 inherited
disorders or spontaneous mutations of autosomal dominant transmission, Neurofibromatosis
type 1, type 2 and Schwannomatosis. It is characterized by a variable clinical expression that,
in general, causes anomalies in the skin, central nervous system and peripheral nervous
system, skeleton, glands and involvement in other organs and systems. NF is a type of disease
that is equally prevalent in both sexes with no ethnic or racial preference in its involvement.
Diagnosis is based on clinical presentation. It causes an enormous negative impact on the
quality of life of patients and their families due to the underlying complications of the disease.

General objective: To increase the quality of life of patients through an improvement
in the knowledge of family members and/or guardians about different aspects of NF disease.
In addition, the aim is to achieve an improvement in the life of the family members and/or
guardians.

Methodology: An educational project will be developed for relatives and/or guardians
of people affected by Neurofibromatosis in the teaching room of the Association of People
Affected by Neurofibromatosis located at C/La Corufia 9, 28020 Madrid.

Implications for nursing practice: training and teaching of family members and/or
guardians helping families to cope with the disease, reduce the psychosocial impact they may

suffer, as well as the level of stress and anxiety.

Key words: neurofibromatosis, signs and symptoms, diagnosis, genetic counseling,

treatment, psychology, neurobehavioral manifestations, nursing, rehabilitation, pilot projects.



4. Presentacion

La enfermedad de Neurofibromatosis (NF) se trata de un conjunto heterogéneo de al
menos 3 trastornos hereditarios o mutaciones espontaneas de transmisién autosémica
dominante, Neurofibromatosis tipo 1 (NF1), tipo 2 (NF2) y Schwannomatosis. Presenta una
variable expresion clinica que, de forma general, ocasiona anomalias en la piel, sistema
nervioso central y sistema nervioso periférico, esqueleto, glandulas y afectacion en otro
organos y sistemas.

La vida de los padres e hijos afectados de NF cambia al conocer el diagnostico de la
enfermedad, estando durante un largo periodo tiempo en los hospitales afectando asi a la
propia vida de los de los nifios como a la vida laboral, social y personal de los padres. Por
ello, los profesionales debemaos tratar de abordar las dificultades en el aprendizaje que puedan
padecer, el impacto psicosocial que ocasiona la enfermedad, estados de angustia y estrés, el
dolor y la calidad de vida en general de estos pacientes.

Es necesario conocer los diferentes tratamientos actuales que aborden las
complicaciones que ocasiona esta enfermedad, los diferentes programas y herramientas
aumentando de esta forma la calidad de vida de los pacientes afectados de NF, asi como el
afrontamiento de esta enfermedad.

Por todo ello, este proyecto educativo va dirigido a aquellos padres y/o tutores de nifios
gue padecen la enfermedad de NF para ayudar a aumentar su calidad de vida, el
afrontamiento de la enfermedad, reducir el impacto psicosocial que puedan padecer, asi como
el nivel de estrés y ansiedad. Para ello, a través de la ensefianza de conocimientos y
herramientas se abordaran los diferentes aspectos que influyen en la calidad de vida de estos.

El motivo por el cual me ha llevado a realizar este proyecto fue debido al padecimiento
de dicha enfermedad en mi hermana Seila. Los acontecimientos que se dieron lugar durante
el transcurso de su vida siempre me han hecho pensar de que forma podia ayudar a otras
familias que pasaran por la misma situacién que pasamos nosotros.

A lo largo de mi vida mis padres han sido un pilar fundamental, les admiro por toda la
fuerza y valentia demostrada. En el camino de la realizacion de mi trabajo de fin de grado, mi
madre y mi padre me han apoyado, ayudado y motivado para perseguir aquello que me estaba
proponiendo. También quisiera agradecer a mi hermana por haber compartido esos afios
maravillosos de su vida, por haberme ensefiado a luchar y no rendirse a pesar de que las
circunstancias no fueran a nuestro favor.

Ademas, debo dar las gracias a mi pareja por sus palabras diarias que no me dejaban
decaer pudiendo asi seguir hacia delante. En dltimo lugar, me gustaria mencionar a mi tutor
de TFG por su confianza en este proyecto, por su interés y paciencia mostrada durante todo

mi trabajo de fin de grado.



5. Estado de la cuestiéon

5.1 Fundamentacion, antecedentes y estado actual de la cuestion

Para comenzar el estado de la cuestion se realizard una basqueda bibliografica sobre
los conceptos principales de la enfermedad de la Neurofibromatosis. Constara de los
siguientes apartados, empezando por una definicion de Neurofibromatosis y sus tipos con su
respectiva epidemiologia. A continuacion, seran desarrolladas las manifestaciones clinicas de
dicha enfermedad. Por consiguiente, hablaremos del diagnéstico y los posibles tratamientos
experimentales. Finalmente, encaminaremos el proyecto educativo explicando el impacto que
ocasiona en la calidad de vida de las madres y padres de dichos pacientes en ellos mismos,
asi como el papel de enfermeria en esta cuestion.

Para realizar la bausqueda bibliografica se han utilizado las siguientes bases de datos:
PubMed como principal motor de busqueda utilizando el operador boleano “AND”, SciELO,
Medline, Dialnet y se han usado libros de la biblioteca de la Universidad. Ademas, se ha
utilizado paginas web de consideracidon como la Asociacion Espafiola de Neurofibromatosis y
el contacto con esta misma.

Las palabras clave utilizadas en la busqueda bibliografica en inglés (MeSH) y en

castellano (DeCS) se pueden ver en la Tabla 1.

Neurofibromatosis
Neurofibromatosis 1
Neurofibromatosis 2
Sintomas

Signos y sintomas
Diagnostico
Tratamiento
Psicologia
Manifestaciones
neuroconductuales
Consejo Genético
Enfermeria
Rehabilitacion

Proyectos

Neurofibromatoses
Neurofibromatosis 1
Neurofibromatosis 2
Neurologic Manifestations
Signs and Symptoms
Diagnoses

Therapy

Psychology

Neurobehavioral Manifestations

Genetic Counseling
Nursing
Rehabilitation

Pilot Projects

Tabla 1. Descriptores de busqueda. Elaboracion propia.



5.1.1 Definicion de la enfermedad de Neurofibromatosis

La enfermedad de neurofiboromatosis (NF) se trata de un conjunto heterogéneo al
menos de dos trastornos hereditarios de transmisién autosdémica dominante con variable
expresion clinica. Esta caracterizada por la presencia de anomalias progresivas en piel,
sistema nervioso central (SNC) y sistema nervioso periférico (SNP), esqueleto, glandulas de
secrecion interna, otros drganos y sistemas. (1).

Se presenta al menos en dos formas genéticas y clinicamente distintas:
Neurofibromatosis tipo 1, también conocida como enfermedad de Von Recklinghausen (NF1)
y Neurofibromatosis tipo 2 (NF2), también llamada NF acustica bilateral o schwannomatosis
vestibular. Ambos trastornos resultan de un defecto congénito en un gen supresor tumoral
gue regula la diferenciacion y crecimiento celular (2).

El trastorno genético en NF1 esta provocado por una mutacién en el cromosoma 17,
también llamado gen NF1, encargado de regular la produccién de neurofibromina la cual actia
como supresor tumoral mayoritariamente en la epidermis, el esqueleto y el SNC (3).

En la NF2 el gen se encuentra localizado en el cromosoma 22 cuya mutacion provoca
una disminucién en la produccién de una proteina llamada merlina o0 schwanomina, que actda
como supresor tumoral ocasionando una predisposicion a desarrollar tumores en el SNC y
SNP, normalmente schwannomas vestibulares y de forma bilateral, asi como meningiomas u
otros tumores benignos (4).

La schwannomatosis también llamado neurilemoma, es una tumoracion benigna con
afectacién en los nervios periféricos. Consiste en lesiones originadas en las células de
Schwann produciendo tumoraciones en los nervios. Debido a las caracteristicas compartidas
con la neurofibromatosis, hasta hace poco fue considerada como parte de la NF2, pero

actualmente constituye como una tercera tipificacién de esta enfermedad (5,6).

5.1.2 Historia

La NF1 o enfermedad de Von Recklinghausen afecta principalmente el sistema
nervioso periférico cuya patologia alcanza a mas érganos. Se atribuy6 el nombre del autor a
dicha enfermedad debido a que este autor publicaba una monografia en 1882 en la cual
describia lesiones cutaneas y del sistema nervioso periférico, pero anteriormente ya habia
sido mencionado dicho trastorno especialmente desde comienzos del siglo XIIl. El primer caso
gue aparecio ilustrado en la literatura quizas fue el de Von Tilesius en 1793 quien dibuj6é un
sujeto con neurofibromas cutaneos en cara, cabeza y tronco, al cual denominaron “el hombre

verruga”. A partir de la descripcion clinica y hereditaria realizada por Von Recklinghausen se
9



fueron realizando diversas aportaciones para contribuir al estudio de dicha enfermedad. (7)
En 1882 un cirujano escocés llamado Wishart describe por primera vez un caso clinico
compatible con una NF2. Friedrich Daniel von Recklinghausen aporté en su monografia los
tumores en el sistema nervioso central acordes a este tipo de NF. Un siglo después en 1981,
Ricciardi realizé una descripcion detallada de la NF1 y de la “neurofibromatosis central con
neurinoma bilateral del acustico”. (8)
Finalmente, en 1981 se reconocieron la NF1 y NF2 como 2 entidades distintas con sus

diferentes alteraciones genéticas (8).

5.1.3 Epidemiologia

Las neurofibromatosis pertenecen a un grupo de trastornos genéticos que provocan
tumores en el sistema nervioso (SN) ademas de otras anomalias como alteraciones cutaneas.
La NF1 tiene una prevalencia mayor ademas de presentar el fenotipo mas variable, asi como
un mayor riesgo de padecer tumores malignos. En cuanto a la NF2, no tiene tendencia a la
formacion de tumores malignos, pero implica una significativa morbilidad como la sordera,
debilidad facial y discapacidad fisica. En comparacion con estos dos tipos, la
schwannomatosis tiene una menor prevalencia y estd caracterizada por schwannomas
vestibulares ocasionando dolor en el paciente (9). La NF es un tipo de enfermedad que
presenta una prevalencia igual para ambos sexos sin preferencia en la afectacion por etnias
orazas (4)

La NF1 es uno de los trastornos genéticos mas frecuentes teniendo una prevalencia
aproximada de uno por cada 3.500 nacidos vivos. La preocupacién mas importante para los
pacientes que padecen NF1 y sus familiares es el riesgo elevado de desarrollar tumores
benignos y malignos en el SNC y SNP. El 80% de los pacientes tienen dificultades en el
aprendizaje siendo la causa principal de morbilidad en el transcurso de sus vidas. Ademas,
hasta un 60% de los pacientes pueden presentar déficit de atencion o hiperactividad. (10)

En el caso de la NF2, inicialmente la frecuencia de presentacion de dicha enfermedad
ha sido calculada en un caso por cada 30.000-40.000 nacidos vivos y la prevalencia de dicha
enfermedad es aproximadamente 1:200.000. La frecuencia real de la enfermedad es
significativamente mayor que la prevalencia debido a que muchos de los casos diagnosticados
no cumplen los criterios diagndsticos de la enfermedad hasta los 30 afios e incluso pueden
fallecer antes de este hecho. Hasta el 50% de los pacientes con dicha afectacién no presentan
historia familiar, es decir suelen ser casos esporadicos llamados mutacién de novo. La NF2
suele iniciarse en el adulto joven e incluso puede ser infradiagnosticada en nifios por lo que
la esperanza de vida es de aproximadamente 36 afios teniendo una supervivencia media

desde el diagnostico de 15 afios pudiendo mejorar con un diagnéstico temprano con
10



tratamiento en centros especializados (4). El 90% de los pacientes padecen pérdida auditiva
como primer sintoma en la adolescencia debido al Neurinoma del acustico (tumores del nervio
acustico) (11).

En cuanto a la Schwannomatosis, la frecuencia es similar a la NF2 siendo
aproximadamente uno de cada 40.000 nacimientos (5). Representa el 5% de las neoplasias
benignas de los tejidos blandos y habitualmente, se presenta de forma solitaria sin otra

patologia asociada. (6)

5.1.4 Manifestaciones clinicas

A continuacion, se desarrollaran las manifestaciones clinicas que provoca la
enfermedad siendo divididas segun las 3 formas genéticas en las que se puede desarrollar la

enfermedad.

Neurofibromatosis tipo 1

La NF1 o de Von Recklinghausen o anteriormente llamada NF periférica por la
presencia de multiples neurofibromas en el SNP, pero esta denominacion estd en desuso
gracias a Resonancias Nucleares Magnéticas realizadas que permitieron observar lesiones
encefélicas en los pacientes con NF1 (12). Los sintomas y los signos se manifiestan durante
el primer afio de vida o en la segunda infancia. (3)

Continuando con las lesiones en el SNC podemos encontrar agrandamiento del craneo
(con o sin hidrocefalia), deformaciéon de huesos faciales, deformacion y/o displasia de los
huesos de la base del craneo y deformacion el raquis (escoliosis, cifosis 0 mixto). En algunos
casos se pueden desarrollar tumores en el parénquima cerebral, médula, nervio 6ptico y en
las raices nerviosas y nervios paravertebrales (12).

Es posible que padezcan pérdida auditiva, pero no es comun. Un problema estructural
en el oido interno es un neurofibroma que bloquee el conducto exterior o medio produciendo
una disminucién en la conduccion. Es importante diferenciar la sordera, rara en NF1, con la
afectacién por neurinomas acusticos de la NF2 (12).

Los pacientes con NF1 frecuentemente presentan hipertension relacionada con la
presencia de un feocromocitoma (tumor en la médula suprarrenal) o debido a anomalias
arteriales renales o aorticas. (1)

Las manchas hiperpigmentadas o manchas café con leche, asi como los
neurofiboromas cutaneos, aumentan en numero y tamafio a lo largo de la infancia y
mayoritariamente en la pubertad. Las manchas café con leche representan la primera
manifestacion de la NF1 en un nifio, produciéndose en el 99% de los pacientes afectados.

Ademas, mas del 90% de los pacientes al final de la infancia o en la adolescencia desarrollan
11



neurofibromas cutaneos (1,2,13).

La manifestacion oftalmol6gica mas comun en la NF1 son los Nédulos de Lisch o
hamartomas benignos (lesiones sobreelevadas pigmentadas) en la superficie del iris (14).

El glioma éptico puede desarrollarse convirtiéendose en un tumor. La mayoria de los
casos en los que, a través de una resonancia magnética, es detectado un ensanchamiento
del nervio Optico no presentan sintomas siendo estable durante afios 0 con un crecimiento
lento (12). Un estudio retrospectivo a 80 pacientes (diagnosticados durante la infancia) con
gliomas 6pticos, realizado en 2008 y publicado por la revista de Neurologia, mostré el doble
de incidencia en niflas que en nifios, pero en ambos casos se observaba que los tumores
seguian creciendo después de los 7 afios, por ello es importante realizar un buen control de
los pacientes con NF1 en la edad adulta (15).

Se ha observado que el 50% de los nifios afectados por la NF1 tienen problemas en
el aprendizaje que, junto con la macrocefalia y el glioma de las vias 6pticas, suponen los
motivos de consulta mas frecuentes (1,12).

El prurito ocasiona molestias en los pacientes y esta relaciona con un crecimiento
rapido de las tumoraciones en la piel.

La pseudoartrosis congénita de la tibia se considera patognomoénica de esta
enfermedad. En casi la mitad de los casos se presenta dicha malformaciéon con mayor
afectacion en el sexo masculino. Del 60% al 65% progresan a fractura (13).

El estrefiimiento puede presentarse en algunos pacientes ocasionado por una
ganglioneuromatosis, lesion benigna del sistema nervioso auténomo, difusa en el intestino.
Ademads, un neurofibroma de la mucosa gastrica o del intestino delgado puede acarrear
problemas como hemorragias u obstruir la luz (1).

Un resumen de las manifestaciones clinicas que pueden padecer pacientes con NF1

ver en la Tabla 2.

Las manifestaciones con mayor probabilidad que aparecen siempre o casi siempre son:
e Manchas de color café con leche en la piel
e Neurofibromas
e Nodulos de Lisch
Con un numero inferior de casos se encuentran las siguientes manifestaciones clinicas o
complicaciones:
Deformacion huesos faciales Problemas en el aprendizaje, discapacidad
intelectual, alteraciones en el habla, trastorno

por déficit de atencidn e hiperactividad (TDAH)
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Pseudoartrosis Glioma éptico

Baja estatura Pérdida auditiva, sordera
Macrocefalia, hidrocefalia Cefalea

Deformacion huesos base del craneo Convulsiones

Escoliosis, cifosis, mixto Hipertension

Tumores cerebrales y en la columna o Feocromocitoma
médula vertebral
Estrefiimiento Picores
Cancer
Tabla 2. Manifestaciones clinicas de la NF1. Elaboracion propia basada en informacion
recopilada de: Pou Serradell A, et al... 2004, Jiménez Caballero PE, et al... 2013 (12,16)

Neurofibromatosis tipo 2

La NF2 o NF Bilateral AcuUstica esta caracterizada por el crecimiento de numerosos
tumores en nervios craneales y espinales ademas de otras lesiones cerebrales y del cordén
espinal. Frecuentemente este tipo de NF suele ser asintomatico hasta los primeros 15 afios
de vida siendo la edad de inicio de hallazgos entre 18 a 24 afios, aunque la franja de edad va
desde el nacimiento hasta los 70 afios (2,4,12).

Los pacientes afectados con NF2 pueden presentar algunos neurofiboromas en la piel,
pero son menos habituales que en la NF1. En cambio, es mas comdn que aparezcan
neurinomas subcutaneos siendo tumores duros y dolorosos, sobre algun nervio (12).

La afectacion en los dos nervios auditivos es determinante en este tipo de NF por lo
gue el primer sintoma que aparece es la pérdida de audicion en la adolescencia, siendo casi
siempre de manera unilateral. Progresa con el transcurso de los afios por lo que casi todos
los pacientes desarrollan un schwannoma vestibular bilateral a los 30 afios pudiendo acabar
en sordera completa (1,4,12).

Pueden presentar debilidad en el rostro y una expresién singular debido a que el tumor
del nervio auditivo, segun su tamafio y situacion, puede afectar precozmente al nervio facial.
Con el progresivo crecimiento de neurinomas acusticos es posible que aparezca hipertension
de la fosa posterior, comprension y distorsién del cerebelo y del tronco cerebral, que explican
los sintomas cerebelosos como cefalea, vértigo o problemas del equilibrio; trastornos
oculomotores y signos de déficit piramidal (1,12). En ocasiones, los neurinomas acusticos son
tolerados durante afios sin una manifestacion sintomatologica (1)

La existencia de multiples schwannomas del trigémino y raices posteriores de la
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médula espinal suele manifestarse como trastornos sensitivos faciales, en el tronco y en las
extremidades (1). Durante la infancia se puede detectar una mononeuropatia manifestada
como paralisis facil o estrabismo debido a una afectacién en el lll par craneal (4).

Los pacientes afectados con NF2 desarrollan meningiomas intracraneales y en la
columna vertebral, y hasta el 30% de ellos desarrollan ependimomas y astrocitomas
intramedulares. Los meningiomas en la oOrbita ocasionaran pérdida de vision debido a la
compresion del nervio 6ptico y los que tengan origen en la base del craneo podran causar una
neuropatia como una compresion cerebral e hidrocefalia (4).

Dos tercios de los pacientes con NF2 desarrollan tumores en la médula espinal pero
los mas comunes son los schwannomas, que usualmente se originan en el canal
intervertebral, en las raices dorsales (4).

La mitad de los pacientes con NF2 presentan opacidades subcapsulares posteriores
del cristalino, un tipo peculiar de catarata, siendo una indicacién precoz comin en NF2 que
sirve como criterio diagnéstico (1,12) Estas opacidades corneales suelen aparecer antes del
inicio de los sintomas del neurinoma vestibular por lo que pueden observarse en nifios (4).

Los tumores desarrollados en este tipo de NF2 no son malignos pero su multiplicidad,
tamanfio y localizacién anatémica presentan una gran morbilidad y una muerte temprana (4)

Resumiendo, las manifestaciones clinicas que pueden padecer los pacientes

afectados de NF2 las veremos en la Tabla 3.

Las manifestaciones directamente asociadas a la NF2 se citardn a continuacion. En mas
de un 90% de los casos padecen neurinoma del acustico. Los neurinomas subcutaneos,
las manchas café con leche y las opacidades subcapsulares posteriores del cristalino no
son realmente preocupantes.

¢ Neurinoma acustico unilateral y bilateral (schwannoma vestibular bilateral)

e Manchas café con leche

e Tumores cutaneos periféricos

e Tumores cerebrales benignos y en la médula espinal

e Opacidades subcapsulares posteriores del cristalino, tipo de catarata.
El desarrollo de multiples tumores en el SN ocasiona diversas complicaciones que, en su
mayoria, estan relacionadas con la pérdida de funcionalidad de las vias nerviosas. Las mas

comunes son las siguientes:

Paralisis facial Cefalea
Sordera Problemas estéticos
Pérdida de equilibrio Impacto Psicosocial
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Pérdida de vision
Problemas motores
Pérdida de sensibilidad
Tabla 3. Manifestaciones clinicas de la NF2. Elaboracion propia basada en
informacion recopilada de: Pérez-Grau M, et al... 2010, Pou Serradell A, et al...2004 (4,12)

Schwannomatosis

La presentacion clinica de la schwannomatosis consiste en una tumoracion de
crecimiento lento que con el transcurso del tiempo produce dolor. Esta tumoracién presiona
directamente a un nervio del SNP o contra una estructura 6sea ocasionando dolor y
parestesias, siendo un rasgo caracteristico. Suelen presentar un signo de Tinel positivo que
consiste en realizar percusion ligera sobre el trayecto del tinel del carpo provocando dolor y
parestesias por una compresion del nervio mediano. (5,17)

Raramente aparece un déficit neurolégico establecido

5.1.5 Diagnastico

Los criterios diagndsticos en pacientes con NF1 fueron establecidos en 1988 en la
conferencia para el desarrollo de consensos del Instituto Nacional de Salud (NIH) los cuales
podemos observarlos en la Tabla 4. En el caso de los adultos, resultan muy sensitivos y
especificos, en cambio, no se presentan en algunos nifios menores de 8 afios, siendo
alcanzados a dicha edad. Por consiguiente, el diagndstico molecular para la deteccion de
mutaciones en los genes resulta atil (18).

La busqueda de alteraciones que permitan identificar el padecimiento de NF1 requiere
de un examen fisico cuidadoso. En adultos no suele plantear dificultades ya que visiblemente
presentan numerosas manchas café con leche ademas de neurofibromas cutaneos. Por otra
parte, realizar un examen con lampara de Wood puede revelar dichas manchas que pueden
pasar inadvertidas en nifios (1,12).

El reconocimiento ocular llevado a cabo por un oftalmélogo es indispensable para
detectar anomalias en el iris 0 el cristalino. El estudio por lampara de hendidura permite
identificar los nddulos de Lisch, propios de la NF1, siendo observados en todos los pacientes
mayores de 20 afios (1).

Las radiografias en la columna vertebral son de gran consideracion para detectar
posibles alteraciones 0seas debidas a neurofibromas. También se realizan en huesos largos
para detectar lesiones en estos (1).

En 1988 también fueron establecidos los criterios diagnoésticos en pacientes con NF2
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los cuales se pueden ver en la Tabla 5. Ademas, existen pruebas genéticas para identificar
una mutacion en el gen NF2 (4).

Debido a las manifestaciones clinicas de la NF2 la morbimortalidad es bastante alta
teniendo una supervivencia media de aproximadamente 15 afios ocasionando una
disminucion en la calidad de vida, pero, con un diagnéstico precoz ambos parametros podrian
mejorar (11,19). La Resonancia Magnética Nuclear (RMN) y la Tomografia Axial
Computarizada (TAC) son considerados métodos de eleccion para el diagnéstico de NF2,
siendo mas (til la RMN debido a su sensibilidad para la deteccién de tumores cerebrales. Por
ello, permite una deteccion precoz del neurinoma acustico e incluso en el estudio de la
columna vertebral (1,20).

Un paciente cumple los criterios diagnésticos de NF1 presentando dos o mas de las
siguientes alteraciones:
e Seis 0 mas manchas café con leche siendo mayores de 5mm antes de la pubertad
0 mayores de 15mm después.
e Dos o0 més neurofibromas de cualquier tipo o un neurofibroma plexiforme
e Moteado/Pecas en la region axilar o inguinal
e Glioma 6ptico
e Dos 0 mas nodulos de Lisch
¢ Una lesién 6sea distintiva (displasia esfenoidal o adelgazamiento de la cortical de
huesos largos, con pseudoartrosis o sin esta)
e Familiar de primer grado con NF1
Tabla 4. Criterios diagnésticos de la NF1. Elaboracion propia basada en la

informacion recogida de: Farreras Valenti, P. et al... 2008 (1).

‘ Criterios diagnoésticos de la NF2

Para diagnosticar a un paciente de NF2 debe cumplir al menos de uno de los siguientes
criterios diagnosticos:

e Schwannoma bilateral del VIII par craneal, nervio acustico.

e Familiar de primer grado con Nf2 que presente un schwannoma unilateral del VIl
par craneal o dos de los siguientes criterios: meningioma, glioma, schwannoma o en
menores de edad con opacidad lenticular subcapsular posterior juvenil.

e Schwannoma unilateral del VIII par craneal de inicio precoz, en menor de 30 afos,
y dos de los siguientes criterios: meningioma, glioma, schwannoma u opacidad

lenticular subcapsular posterior juvenil.
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e Mas de dos meningiomas y:
- Schwannoma del VIl par craneal unilateral
- 2 de los siguientes criterios: glioma, schwannoma u opacidad lenticular subcapsular
posterior juvenil.
Tabla 5. Criterios diagnésticos de la NF2. Elaboracién propia basada en la
informacion recogida de: Pérez-Grau M, et al... 2010, Porter RS, et al...2020. (4,21)

Diagndéstico Prenatal y embarazo

El diagnostico prenatal se realiza a través de la recogida de una muestra de vellosidad
corionica pero solo sera posible realizarlo si previamente se ha realizado un estudio molecular
de los padres habiendo detectado la mutacion (12).

La muestra de vellosidad coriénica se realiza mediante una puncion entre las 10 y las
12 semanas de gestacion. La desventaja ante este hecho es la de poder tomar la decision de
interrumpir 0 no el embarazo antes de las 22 semanas de gestacion por un diagnéstico médico
justificado. (12).

Por otro lado, el diagnéstico preimplantacional, relacionado con la fecundacion in vitro,
implica el analisis del embrién mediante la extraccién de una o dos células. Posteriormente a
este analisis, a la madre se le implantara un embrién sano. En este caso la desventaja es la
complejidad y el coste que supone (12).

En numerosas publicaciones hacen constancia de las posibles complicaciones debido
al padecimiento de NF, no solo para la salud de la madre si no para la del hijo también. Por
ello, estos embarazos se deben considerar de alto riesgo sugiriendo un seguimiento en
centros terciarios (22).

En 1906 se reporto por primera vez en la literatura obstétrica la NF por Brickner quien
denomind a la enfermedad como “fibroma molusco contagioso” ademas de sefialar una
posible asociacion adversa entre el embarazo y la NF. La NF se ha asociado con diversas
complicaciones perinatales como sindrome HELLP, preeclampsia grave y muerte materna y
fetal por eclampsia. Las mujeres embarazadas con NF son consideradas de alto riesgo debido
al riesgo que tienen de sufrir complicaciones vasculares durante el embarazo como
hipertension y rotura de la arteria renal. Ademas, es bastante usual que ocurra abortos
espontaneos en el primer semestre, muerte prenatal y restriccion del crecimiento intrauterino
(23).

Los crecimientos hormonales observados en la pubertad y en el embarazo estan
asociados con un aumento de los sintomas y a la severidad de la expresion de las NF. Se
pudo observar que algunos neurofibromas eran inmunopositivos para el receptor de la

hormona del crecimiento (23).
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Debido a estas complicaciones que se pueden dar lugar, es importante realizar un
seguimiento prenatal estrecho detectando las posibles complicaciones tempranas que puedan
darse lugar como hipertension o restriccién del crecimiento intrauterino. Con todo ello, se ha
demostrado la importancia de entender enfermedades genéticas como NF para la salud
materno- infantil proporcionando una atencién adecuada en mujeres embarazadas con NF
requiriendo un enfoque interdisciplinario que aborde las posibles complicaciones ante e
intraparto de alto riesgo. Se derivara a un centro terciario para una adecuada atencién como:
medicina materno-fetal, neurologia, enfermedades obstétricas de alto riesgo, consejo
genético, fisioterapia, anestesiologia (23).

En las visitas prenatales enfermeria tiene un papel fundamental en las evaluaciones
neurologicas y del dolor determinando los posibles cambios que se den lugar debido a los
tumores que puedan afectar al SNC y SNP. En el examen neurolégico se debera incluir: nivel
de conciencia, presencia y calidad del dolor de cabeza, rigidez de cuello, cambios visuales,
sensoriales y/o motores, evaluacion del dolor (intensidad, tipo y duracion, factores de

agravamiento y alivio) (23).

Consejo Genético

El gen NF1 se encuentra localizado en el cromosoma 17, siendo este bastante grande,
conteniendo 60 exones dando lugar a la proteina llamada neurofibromina cuya funcion es
regular la actividad oncogénica. Se han podido describir mas de 300 mutaciones, un 5% de
los pacientes que padecen NF1 han perdido gran parte o todo el gen, pero el 95% de los
pacientes presentan un pequefio cambio siendo mas complicado de detectar esta mutacion
(12).

El gen NF2 estd localizado en el cromosoma 22, compuesto por 17 exones, dando
lugar a una proteina llamada merlina o schwanomina cuya funciéon es la unién del
citoesqueleto con la membrana plasmatica. Se han podido describir mas de 100 mutaciones
y aproximadamente el 65% de estas dan lugar a una proteina truncada, mutaciones de
terminacién o mutaciones de cambio de la pauta de lectura, por esta razén se han asociado
a una mayor severidad en la expresion de la enfermedad (12).

El consejo genético permite a los pacientes y familias recibir ayuda en cuanto a la toma
de decisiones en aspectos relacionados con la posibilidad de padecer o transmitir dicha
enfermedad (24).

La confirmacién molecular del diagnéstico clinico de NF es posible, aunque en el caso
de la NF1, se puede ver obstaculizada por el gran tamafo del gen, las multiples mutaciones
y la presencia de pseudogenes. Ademas, se puede afadir la dificultad de que no se ha

establecido una relacién genotipo- fenotipo clara, es decir, habitualmente no existe una
18



relacion directa entre el tipo de mutacion y la clinica que se observa e incluso, las
manifestaciones clinicas de la enfermedad es probable que sean muy diferentes entre los
miembros de una misma familia. Un padre y un hijo comparten el gen afectado por la NF, pero
el resto de dotacion genética heredada es diferente por lo que, dichos genes distintos al del
NF probablemente contribuyan a que la enfermedad se desarrolle de forma distinta en
diversos aspectos clinicos (12,25-27).

Como ya se sabe, la NF presenta una herencia autosdémica dominante por lo que todos
los pacientes afectados por dicha enfermedad tienen un riesgo del 50% de tener un hijo con
dicha enfermedad. Si no se hereda, no sera manifestado ni podra transmitirse. En el caso de
gue la NF sea heredada se transmitira el tipo de NF heredado pero las manifestaciones podran
variar (12,27).

El diagnéstico molecular sirve para poder confirmar un diagnéstico presintomatico o
prenatal de la enfermedad. Se pueden dar dos casos diferentes de pacientes, el caso familiar
es la persona que tiene antecedentes familiares de la enfermedad mientras que el caso
esporadico representa un caso aislado de esta misma. Una vez mencionado esto, existen dos
tipos de diagnéstico genético, el indirecto y el directo (12,27).

El diagnostico indirecto o de ligamento genético se realiza Unicamente en casos
familiares de la enfermedad, es fiable y rapido, pero se debe contar con al menos dos
familiares afectados. Dicha prueba consiste en la determinacion del gen en el cromosoma
ademas de analizar los marcadores genéticos (puntos de referencia en el gen) para
determinar qué comparten los afectados entre ellos y los individuos sanos de la familia (12,25).

El diagnéstico directo detecta la mutacién causante de la enfermedad pudiéndose
utilizar tanto en casos familiares como esporadicos. En este caso se estudia el gen en si para
caracterizar la mutacién que provoca la enfermedad (12,25).

Reportando un diagnostico genético realizado a 37 familias mediante el método de
analisis de ligamento, 2 de esas familias solicitaron un diagndstico prenatal. En dicho
diagnéstico se pudo observar que un feto estaba en riesgo de padecer NF1, pero los padres
tomaron la decision de continuar el embarazo, el nifio a los 2 afios y medio presentaba
caracteristicas de NF1. Debido a la variabilidad fenotipica y la imposibilidad de establecer una
correlacion genotipo- fenotipo clara, las decisiones reproductivas son dificiles para las familias
gue padecen NF. Por consiguiente, es importante obtener un asesoramiento genético
apropiado y dialogar sobre los posibles resultados antes de realizar las pruebas genéticas

prenatales (27).

5.1.6 Tratamientos

En cuanto al tratamiento, las neurofibromatosis no tienen un tratamiento general, sino
19



gue esta enfocado en la prevencién y manejo de las posibles complicaciones que ocasiona
dicha enfermedad (3,21,28).

Se vigilaran a los pacientes para detectar posibles alteraciones, empleando un
tratamiento farmacolégico para abordar las manifestaciones (3)

Se deberé realizar un seguimiento clinico para llevar a cabo un control evolutivo de los
tumores, deliberando la mejor decision terapéutica siendo esta normalmente quirdrgica (20)

Los pacientes con hidrocefalia pueden requerir una derivaciéon ventriculo-peritoneal.
Los gliomas de la via éptica se suelen tratar con quimioterapia (carboplatino y vincristina) pero
los tumores orbitarios con una gran proyeccion del globo ocular, que ocasionen pérdida de
vision, sera necesario proceder mediante cirugia. La radioterapia no suele estar indicada
debido a la posible malignizacion debido a la radiacion (1).

En el caso de la NF2, los neurinomas acusticos seran eliminados lo antes posible
mediante intervencion quirdrgica, reseccion, sin producir una afectacion en el nervio coclear
permitiendo la audicion (1). En algunos casos, debido al fuerte impacto que causa a los
pacientes y familiares por la probable pérdida auditiva de los pacientes, surgen diferentes
tratamientos como rehabilitacion auditiva través de un implante coclear y un implante auditivo
de tronco encefélico reduciendo asi la sensacidn de aislamiento y sufrimiento (29).

En el caso de que un paciente tenga tumores de gran tamario, pero bien tolerados, la
decision de intervenir sera individualizada en cada caso en funcién de su situacion personal.
La cirugia es el tratamiento de eleccién actualmente y, en ocasiones, la radioterapia. Como
alternativa en algunos casos, esta la radiocirugia (1,30).

Los pacientes que padecen NF1 suelen ser tratados con medicacion para controlar el
TDAH, las convulsiones o el dolor. Actualmente se estan realizando ensayos clinicos con un
inhibidor selectivo oral de las proteinas- cinasas activadas por mitégeno llamado selumetinib,
el cual alin sigue en investigacion. En un ensayo clinico realizado en nifios dicho farmaco ha
demostrado una reduccién significativa de tumores plexiformes. En cambio, este farmaco
sigue en investigacion debido a la necesidad de evaluar la eficacia de este y otras opciones

farmacoldgicas (3).

Tratamientos con inhibidores

Los neurofibromas plexiformes son desarrollados en el 20 al 50% de las personas que
padecen neurofibromatosis tipo 1, causando diversas complicaciones como: dolor, deterioro
funcional, desfiguracién y malignizaciéon. Estos suelen diagnosticarse durante la primera
infancia teniendo un desarrollo més rapido en esta etapa vital. A menudo no es viable la
reseccion quirdrgica de dichos tumores ademas de haberse observado un nuevo crecimiento

tras dicha intervencion (31)
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Debido a la mutacién genética en el cromosoma 17, o gen NF1, produce una
disminucioén de neurofibromina que actlla como supresor tumoral en epidermis, esqueleto y
SNC. La neurofibromina NF1 tiene una funcién reguladora negativa de la actividad RAS por
lo que si hay un decrecimiento conduce a un RAS desregulado ocasionando el desarrollo de
tumores. La proteina RAS activa la ruta de transduccién de las proteinas kinasas activadas
por mitdgenos (MAPK) la cual esta formada por un médulo de 3 cinasas (RAF, MEK y ERK)
siendo dependientes de esta y activadas de forma secuencial (3,31,32).

Se han llevado a cabo ensayos clinicos en fase 2 mediante agentes dirigidos a la
sefializacion RAS y otras vias implicadas en el desarrollo de los neurofibromas plexiformes
tales como tibifarnib, pirfenidona, sirolimus, interferon alfa-2b pegilado e imatinib. El objetivo
de dichos ensayos fue aumentar la supervivencia y la reduccién de neurofibromas
plexiformes. Se pudo ver desde el comienzo un decrecimiento del volumen tumoral de por lo
menos el 20% en solo 4 de 83 pacientes, un 5%, en el ensayo del interferén alfa-2b pegilado
y en 5 de 36 pacientes participantes en el ensayo de imatinib, un 14% (31).

Ademas, se realizaron ensayos con modelos de ratdbn modificados genéticamente de
tumores relacionados con la NF1 permitiendo la realizacion de ensayos preclinicos. El
inhibidor especifico de MEK PD0325901 ocasiond la reduccién del tumor en la mayoria de los
ratones. Este hallazgo permiti6 un gran apoyo en cuanto a la evaluacién de inhibidores
selectivos de MEK en pacientes con neurofibromas relaciones con NF1 (31).

Se realiz6 un ensayo en fase 1 de selumetinib, inhibidor selectivo oral de MAPK
quinasa (MEK) 1 y 2 en nifios que presentaban NF1 y neurofiboromas plexiformes que no
podian ser intervenidos de forma quirargica. Dicho ensayo buscé determinar la dosis maxima
tolerada, asi como poder evaluar la farmocinética plasmatica. Se realizé un programa de
dosificacion continua en ciclos de 28 dia administrandose dos veces al dia dosis de 20-30 por
metro cuadrado de superficie corporal. El seguimiento de la evolucién de los tumores se
realizé por medio de resonancia magnética. 24 niflos con edades de 3 a 18 afios con una
media de volumen tumoral de 1205ml recibieron selumetinib a largo plazo (media de 30
ciclos). La dosis maxima que toleraron fue de 25 mg por metro cuadrado, un 60% de la dosis
recomendada en adultos. Por otro lado, hubo varios efectos secundarios como erupcion
cutanea, problemas gastrointestinales y elevacion de la creatina quinasa. En cambio, los
resultados fueron bastante significativos ya que 17 nifios presentaron disminucion inicial de
los tumores mayor del 20% sin observase posteriormente al ensayo progresion de la
enfermedad. Ademas, se pudo observar una reduccion en cuanto a las complicaciones que
ocasionan los neurofiboromas como el dolor, deterioro funcional y desfiguracion. Por lo tanto,
se pudo ver un gran beneficio del tratamiento con selumetinib sin tener efectos tdxicos (31).

Se realiz6 otro ensayo en fase 2 de selumetinib cuyo objetivo era evaluar el beneficio

clinico ademas de poder determinar la tasa de respuesta objetiva entre pacientes con NP.
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Desde agosto del 2015 hasta agosto del 2016 se inscribieron 50 nifios con un rango de edad
de 3,5 a 17,4 afios. La dosificacién diaria fue dos veces al dia con 25 mg por metro cuadrado
de superficie corporal en ciclos de 28 dias. En cuanto al seguimiento, cada cuatro ciclos se
analizaban mediante resonancia magnética volumétrica y una serie de evaluaciones de
resultados clinicos (dolor, calidad de vida, desfiguracion y deterioro funcional). En marzo del
2019 se confirmé que 35 pacientes, un 70% de ellos, tuvieron una respuesta parcial al
tratamiento y 28 de ellos mantuvieron una respuesta durante mas de 1 afio. Después de haber
estado un afio en tratamiento, se produjo una disminucion significativa en la intensidad del
dolor tumoral, una mejora en el funcionamiento diario y en la calidad de vida en cuanto a la
salud general. Si embargo, 5 pacientes tuvieron que cesar el tratamiento debido a efectos
toxicos posiblemente relacionados con selumetinib (nauseas, vémitos, diarrea, aumento
asintomatico de niveles de creatinina fosfoquinasa, paroniquia y erupcién cutanea) y 6
pacientes presentaron progresion de la enfermedad. Por consiguiente, el tratamiento con
selumetinib mostré una reduccién significativa y estable de los NP en la mayoria de los nifios
con NF1 (33).

Selumetinib es el primer tratamiento aprobado por la Administracién de Alimentos y
Medicamentos (FDA) para neurofibromas plexiformes (NP) no operables en pacientes con
NF1 demostrando que la inhibicion de MEK es una estrategia terapéutica favorable.
Actualmente se siguen haciendo estudios para determinar la edad 6ptima de inicio, asi como
la duracion y beneficios generales de dicho tratamiento (34).

En la figura 1 se pude observar la supervivencia libre de progresion del neurofibroma.
En dicho gréfico se puede ver como al cabo de tres afios en el primer grupo la supervivencia

natural fue de 15% mientras que el grupo tratado con selumetinib la supervivencia estuvo

entorno al 84% (33).
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Selumetinib Treatment as Compared with Natural History of Neurofibromatosis Type 1.
Elaborado por: Gross AM, et al... 2020 (33)

En la figura 2 podemos ver los cambios que se han dado lugar en las complicaciones
relacionadas con el neurofibroma plexiforme entre el inicio y la evaluacién antes del 13° ciclo
de tratamiento con selumetinib. La mayoria de los pacientes presentaron mejoraria en cuanto
a su estado y relativamente pocos empeoraron, siendo dichos cambios informados por el
paciente y comunicados por el observador de dichos sintomas. En la escala de Impresion
Global del Cambio, en la evaluacion previa al 13¢ ciclo, el 86% de los padres y el 72% de los
nifios rellenaron un formulario en el cual informaron de cierta mejora en cuanto a las

complicaciones del nifio relacionadas con el NP (33).
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Figura 2. Change in Plexiform Neurofibroma—Related Complications between
Baseline and the Evaluation before Cycle 13 of Treatment with Selumetinib. Elaborado
por: Gross AM, et al... 2020 (33).

En la figura 3 se pueden ver ejemplos especificos de pacientes. En los paneles A al C
se puede observar a un nifio de 8 afios que presenta un neurofibroma en cuello, brazo y tronco

izquierdo. Dicho paciente recibid ibuprofeno de forma diaria para disminuir el dolor ademés
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de que el tumor le ocasionaba limitaciones en el movimiento y fuerza (valores marcados en
rojo en el panel C). En el panel B, evaluacion previa al 13° ciclo con selumetinib, podemos ver
una disminucién del 24% en el volumen del NP ademas de la resolucion del dolor permitiendo
que dejara de tomar ibuprofeno. Ademas, la fuerza y la amplitud de movimientos limitados
anteriormente por el NP aumentaron consiguiendo una normalizacion del movimiento de su
cuello y hombros (panel C). Los paneles D a F corresponden con un nifio de 10 afios que
presente un NP en el cuello derecho. Tras 12 ciclos de tratamiento el tumor se redujo un
36,2% (panel F) siendo visible un cambio en la desfiguracion ocasionada por el NP (panel D
y E) (33).

A MRI of Patient 1 B Tumor Volume in Patient 1 C Clinical Outcomes in Patient 1
2200~ Evaluation
— ] +20% before
£ 1800 Outcome Measure Baseline  Cycle 13
= i
£ 1 Staftoftreatment Tumor volume — ml 1748 1318
2 ] NRS-11 score 3 0
: 1400 Pain Interference Index
g ] Child-reported 2 1
14 ] Parent- or guardian-reported 37 0.8
@ 1000 Score on strength scale 9.5 10.0
g 1 Range of motion — degrees 649 977
3 ] Neck extension — degrees 42 72
g 600 Neck lateral flexion, left — degrees 10 47
5 1 Shoulder abduction, left — degrees 75 180
5‘§ J Internal rotation, left — degrees 46 90
g:— 200 External rotation, left — degrees 42 90
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Age (yr)
D Patient 2 at Baseline E Patient 2 before Cycle 13 F Tumor Volume in Patient 2

2404

+20%
2004

Start of treatment s

160+

1204

804
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Plexiform Neurofibroma Volume (ml)

Age (yr)

Figura 3. Examples of Specific Patients. Elaborado por: Gross AM, et al... 2020
(33)

5.1.7 Impacto en la calidad de vida de los pacientes y familiares con
Neurofibromatosis

Se pudo realizar un estudio retrospectivo al servicio de dermatologia en el Hospital
Universitario Joseph Raseta Befelatanana, en Madagascar. En dicho estudio se incluyeron 32
casos de NF1 con una media de edad de 24 afios segun los criterios establecidos en la
Conferencia de Consenso de los Institutos Nacionales quienes pidieron dicha investigacion
genealdgica. A parte de los sintomas fisicos, en cuanto a los sintomas neurol6gicos de dichos
pacientes se pudieron observar dificultades en el aprendizaje, epilepsia y cefalea. Sin
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embargo, a pesar de las dificultades para obtener pruebas por imagen, la complicacion
ortopédica mas comun fue la escoliosis (35).

En un estudio basado en un ensayo controlado aleatorio psicosocial se pudieron
observar la diferencia en la calidad de vida, angustia, resiliencia y dolor con otros pacientes
gue padecen otro tipo de enfermedades crénicas ademas de compararlos con los subtipos de
NF. Las personas que padecen NF mostraron peores resultados al ser comparados con
pacientes que padecen otro tipo de enfermedades crénicas similares. Sin embargo, las
personas con NF1 presentaron una menor calidad de vida y resiliencia comparado con
personas afectadas con NF2. Ademds, las personas afectadas con Scwannomatosis
presentaron una mayor intensidad del dolor y una menor calidad de vida fisica comparando
con personas que padecen NF1 y NF2. Debido a estos hallazgos, se ha podido mostrar la
necesidad urgente de intervenciones psicosociales dirigidas al mejoramiento de calidad de
vida, angustia emocional, resiliencia y dolor. Se ha podido observar como las intervenciones
psicosociales promueven la resiliencia siendo un buen enfoque para abordar la angustia y la
baja calidad de vida. Como recomendacion de dicho estudio fue que los profesionales
sanitarios pudieran proporcionar apoyo ademas de mejorar las habilidades en estas personas
(36).

Se ha podido realizar una revisién sistematica cuyo objetivo fue identificar los aspectos
especificos de la calidad de vida. Entre 2001 y 2013 se realizaron 8 estudios y en todos ellos
se pudo observar una disminucion en la calidad de vida de los pacientes con NF comparado
con la poblacién en general. En la NF1, debido a su afectacién cutanea, la disminucién de la
calidad de vida era visible y grave. Los pacientes afectados de NF2 y Schwannomatosis
presentaban una mayor afectacion en los factores psicosociales. Una vez mas, para poder
abordar dichos problemas de forma integral y eficaz a largo plazo son necesarias las
intervenciones fisicas y psicoldgicas (37).

Para evaluar el impacto de la enfermedad son importantes los cuestionarios de calidad
de vida especificos, en este caso se ha realizado un cuestionario de calidad de vida especifico
de NF2. Ademas, son considerados como una propuesta Util para el tratamiento de los
posibles problemas asociados a la enfermedad (29). Se realiz6 un estudio para poder
desarrollar una puntuacion especifica de la NF2 siendo validada y fiable midiendo asi la
calidad de vida en la préactica clinica y en los posibles ensayos de tratamiento para NF2. La
version final del cuestionario de Impact of NF1 on Quality of Life (NFTI-QOL) se valid6 con
dos cuestionarios genéricos de calidad de vida: cuestionario Short-Form (SF-36) y European
Quality of Life (EuroQOL). La puntuacién obtenida en NFTI-QOL tuvo una fuerte correlacién
con EuroQOL y SF-36. Por lo tanto, se ha desarrollado una puntuacién de calidad de vida
especifica de la enfermedad de ocho items para pacientes con NF2 cuyo cuestionario es

llamado NFTI-QOL (38). Actualmente en el Hospital German Trias i Pujol de Badalona estan
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realizando un estudio gracias al Programa de asesoramiento y Genética Clinica para valorar
el impacto que ocasiona la NF2 en la calidad de vida. Esto permitira mejorar la atencion a los
pacientes (39). Ver Anexo 1.

Por otro lado, se realiz6 otro estudio para desarrollar y validar un cuestionario
especifico para la NF1 que midiera la calidad de vida pudiendo usarse como instrumento de
evaluacion en la practica clinica como en ensayos clinicos. El cuestionario INF1-QOL contiene
14 item fiables y especificos para la enfermedad, ademas de tener una correlacion

significativa con EuroQOL (40). Ver Anexo 2.

Neurofibromatosis tipo 1

La complicacién mas frecuente en nifios que padecen NF1 son las discapacidades de
aprendizaje (lenguaje, lectura, ortografia, habilidades matematicas, habilidades
visoespaciales, memoria y atencién). Ademas, se ha podido ver que la disfuncién ejecutiva es
un déficit importante en los nifios con NF1. Se realiz6 un estudio cuyo objetivo era determinar
la magnitud del deterioro para cada funcién ejecutiva, es decir, el comportamiento dirigido a
ciertos objetivos. En el modelo que realizaron se describieron tres funciones ejecutivas: control
inhibitorio (capacidad para controlar la atencibn como son los pensamientos o el
comportamiento), memoria de trabajo (capacidad para tener en cuenta la informaciéon y
trabajar mentalmente con ella o actualizarla) y la flexibilidad cognitiva (capacidad de cambio
entre conjuntos o estrategias mentales). Gracias ha dicho estudio se ha podido observar un
aumento en la disfuncion ejecutiva progresivamente con un aumento en la edad (41).

El deterioro cognitivo es una complicacion neurolégica comuan en nifios que padecen
NF1, padeciendo entre el 30-60% de ellos un gran nimero de discapacidades de aprendizaje.
Una revision sistemética realizada, cuyo objetivo fue comparar las puntuaciones del
coeficiente intelectual entre nifios con NF1 y grupos de control, mostro que los nifios con NF1
presentaban un déficit intelectual significativo por lo que se debe hacer hincapié en fomentar
programas educativos individualizados para nifios afectados con NF1 que ayuden a afrontar
futuros problemas que deriven en dificultades en el aprendizaje (42).

Entre el 50 y el 60% de los nifios que padecen NF1 presentan trastornos
neurocognitivos y conductuales. Existen tres subtipos de perfiles cognitivos en la NF1:
trastorno de aprendizaje global, trastorno especifico de aprendizaje y trastorno por déficit de
atencion/ hiperactividad aislada. Ademas, los déficits cognitivos mas frecuentes estan
relacionados con la alteracién visuoespacial pero también con la memoria de trabajo y la
funcion ejecutiva que estan dos Ultimas estan asociadas con la disfuncion de la corteza
prefrontal. Sin embargo, el 30% de los niflos con NF1 pueden presentar trastornos

psiquiatricos como distimia, estado de animo depresivo, ansiedad y trastornos de la
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personalidad (43,44).

En un estudio cuyo objetivo fue examinar el funcionamiento psicosocial, la calidad de
vida y la autoimagen de los nifios que padecen NF1, se reclutaron 240 participantes- 60 nifios
y adolescentes con NF1, 60 padres de nifios con NF1, 60 nifios y adolescentes sin NF1 y 60
padres de nifios sin NF1. Los nifios y adolescentes completaron el test de escalas Psiquiatrica
Autoadministradas para Nifios y Adolescentes y el test de dibujo de la figura humana, mientras
gue los padres completaron el Child Behavior Check List. Ademas, los nifios y los padres
completaron el Inventario de calidad de Vida Pediatrica. Los resultados mostraron que las
personas con NF1 padecian problemas de ansiedad, peor calidad de vida y distorsiones en
cuanto a la autoimagen. Por otro lado, en comparacion con los padres de los participantes
sanos, los padres de los participantes con NF1 mostraron una mayor preocupacion sobre la
calidad de vida, la sociabilidad, el rendimiento escolar y la capacidad de atencion de sus hijos.
En definitiva, en los nifios y adolescentes afectados de NF1 el funcionamiento psicoldgico, el
comportamiento, la autoimagen y la calidad de vida se encuentran comprometidos. Después
de haber obtenido estos resultados, recomiendan que los servicios de salud tengan en cuenta
las dificultades asociadas a la NF1 y se disefien programas de rehabilitacion con el objetivo
de aumentar las habilidades interpersonales de dichos pacientes para mejorar su calidad de

vida promoviendo conductas adaptativas (45).

Neurofibromatosis tipo 2

En la NF2 hay una predisposicion a desarrollar tumores en el SNC, SNP y lesiones
oftalmoldgicas por lo que la actividad psicomotora es probable que se vea afectada. Asimismo,
la NF2 esta asociada a una pérdida auditiva progresiva y sordera eventual debido al desarrollo
de schwannomas vestibulares benignos y bilaterales ademéas de presentar una morbilidad
temprana debido a la ubicacion anatémica y los multiples schwannomas vestibulares. Debido
a la pérdida auditiva menciona, la NF2 causa a los pacientes y a sus familiares un fuerte
impacto en el transcurso de sus vidas. Por ello, las personas afectadas por dicha enfermedad
presentan factores estresantes significativos por las dificultades de comunicacién, aislamiento
social, disminucion del apoyo social, desempleo, separacion de personas allegadas, etc. Por
todas estas razones, es usual que los pacientes con NF2 presenten un nivel alto de estés y
sintomas depresivos (29,46).

Debido a las diferentes etapas de progresiéon de la NF2 conllevan a diversas
repercusiones fisicas, sensoriales y psicolégicas. Es por ello que el equipo de profesionales
sanitarios debera atender a las familias con NF2 para mantener un equilibrio en sus vidas

integrando la posible discapacidad (29).
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5.1.8 Papel de la enfermeria en el cuidado de pacientes y familiares
con Neurofibromatosis

Para poder proporcionar mejores resultados en la atencién es importante una atenciéon
individualizada para los nifios y familias. Normalmente estos tipos de trastornos genéticos son
manifestados durante la infancia y con progresion a lo largo de la vida presentando un
transcurso impredecible, requiere de habilidades evaluativas astutas de enfermeria ademas
de una cooperacion interdisciplinaria integral y continua (3).

Desde el momento del diagnéstico hasta el proceso asistencial de los pacientes con
NF1, asi como sus familiares, las enfermeras tienen un papel muy importante en el equipo
interdisciplinario. Debido al proceso de esta enfermedad, las enfermeras son capaces de
proporcionar los cuidados necesarios a estas personas en cualquier entorno, por ejemplo,
desde una UCI neonatal o la primera revisién de un nifio sano. Es importante que las
enfermeras empleen sus habilidades tratando asi de identificar los sintomas de NF que
puedan llevar a la sospecha de un diagnéstico de NF (3).

Ademas, las enfermeras pueden trabajar con nifilos en clinicas especializadas
(genética médica, neurologica, dermatologia, gastrointestinales, cardiologia o endocrinologia)
donde normalmente los nifios son tratados por una complicacion subyacente de la NF. En
este caso, el papel de enfermeria estara centrado en el manejo de los sintomas, prevenciéon
de las complicaciones, atencion centrada en la familia y la educacion (3).

Respecto a la atencién sanitaria a domicilio, las enfermeras deberan establecer un
plan de cuidados adaptandolo a las necesidades que requiera cada nifio (3).

En el caso de que los nifios acudan a través de atencion aguda, requeriran de gran
variedad de cuidados debidos a los diagndsticos al ingreso ya que pueden ir desde una gripe
hasta el tratamiento de tumores o cuidados pre/postoperatorios (3).

La enfermeria escolar tiene un papel muy importante ya que deberan colaborar con
los maestros del aula para detectar posibles deficiencias en el habla y el lenguaje pudiendo
establecer juntamente con los padres un plan de atenciéon permitiendo que el nifio pueda
seguir desarrollandose académicamente (3).

En cuanto al manejo del dolor que puedan padecer los pacientes con esta enfermedad,
las enfermeras evaluaran el nivel de dolor que padezcan debido a un dolor secundario a la
enfermedad o debido a una intervencion quirargica u ortopédica. El primer paso en el
tratamiento del dolor consiste en establecer el nivel del dolor siendo indispensable el uso de
instrumentos de evaluacion de la intensidad de este, adecuandolos a la edad de los pacientes.
Una vez obtenido esta evaluacion permitird orientar la decision sobre la medicacion para tratar
el dolor. Ademas, se ha podido demostrar que las intervenciones farmacolégicas como la

distraccion son efectivas para reducir la ansiedad y el dolor como, por ejemplo, con musica,
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juguetes, dispositivos electronicos (dependiendo de la edad del paciente) (3).

Es importante respetar las perspectivas de los padres, asi como incluir y animar a que
participan en el cuidado del nifio, siendo esto de gran ayuda para disminuir el miedo o la
ansiedad que puedan padecer los pacientes. Ademas, proporcionar una buena educacion
familiar, apoyo emocional y orientacion temprana podra ayudar a las familias a enfrentarse de
manera mas efectiva a la enfermedad induciendo asi a una mejoria en los resultados para los

pacientes (3).

5.2 Programas educativos anteriores

CogmedRM (Programas para NF1)

Se realizé un estudio cuyo objetivo era evaluar la viabilidad y eficacia de un programa
de entrenamiento de memoria de trabajo (WM) computarizado y basado en el hogar en nifios
gue padecen NF1, llamado CogmedRM. 31 nifios con una media de edad entre 8 y 15 afios
fueron evaluados para patrticipar, 27 de ellos presentaron dificultades en la memoria de trabajo
por lo que participaron en el programa de entrenamiento CogmedRM. Los nifios que
cumplieron con los criterios de elegibilidad completarian dicho programa durante 9 semanas,
la tasa de cumplimiento fue del 69% donde los participantes completaron 19,7 de las 25
sesiones prescritas (47).

Se evaluaron los cambios previos y posteriores en las medidas de atencién y memoria
de trabajo basadas en el desempefio y las calificaciones del funcionamiento ejecutivo
completadas por los padres (47).

Los participantes demostraron mejoras en la memoria a corto plazo, la atencién y el
funcionamiento ejecutivo. Los resultados demuestran que los programas de memoria
computarizados en el hogar pueden ser factibles y eficaces para nifios con NF1 y déficits

cognitivos (47).

Grupo de apoyo de internet (ISG)

Por otra parte, se ha realizado un estudio piloto sobre un grupo de apoyo de Internet
(ISG) para padres de nifios con NF1 en el cual se investigo la viabilidad y eficacia de dicho
grupo. Los padres fueron reclutados a través de correo electronico completando un
cuestionario donde se evaluaba el apoyo social, la autoeficacia, la depresion y la ansiedad,
finalmente el ISG fue constituido por padres de 33 familias (29 madres y 4 padres). Se hicieron
8 sesiones semanales de chat de 90 minutos ademas de un foro de discusion abierto 24 horas

durante dichas semanas. El seguimiento fue realizado después de la intervencion y 3 meses
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después de realizar el ISG. Se pudieron observar que las calificaciones de apoyo emocional
en 21 padres aumentaron, pero nho hubo cambios en autoeficacia, depresion o ansiedad.
Respecto a la satisfaccion de los padres fue bastante alta, pero hicieron alusién a que las
sesiones de chat no se realizaron en los momentos mas oportunos teniendo una participacion
menor. La conclusion fue que los ISG pueden ser un método factible y potencialmente eficaz
para brindar apoyo a los padres de nifios con NF1. La mejora propuesta fue que hubiese
varias sesiones de chat semanales en varios dias y horarios mejorando asi la accesibilidad y

la participacion (48).

Terapia de Aceptacién y Compromiso (ACT)

La Terapia de Aceptacion y Compromiso (ACT) abordando el dolor crénico ayuda a
las personas en sus relaciones con sus padres y actividades diarias. Se realiz6 un estudio
sobre un breve taller de ACT en pacientes con NF1, adolescentes y jovenes adultos de 12 a
21 afios, y sus padres. Dicho taller de 2 dias estaba constituido por 10 adolescentes y 7
padres. En el estudio se realiz6 el taller de 2 dias, un refuerzo telefénico al mes después de
la intervencion y medidas posteriores al tratamiento completadas por correo electronico 3
meses después. La satisfaccion de dicho taller fue moderada- alta, ademas, en el analisis del
taller se ha podido observar como los pacientes y padres informaron de una disminucion
significativa del dolor desde su inicio y a los 3 meses posteriores. Ademas, los padres hicieron
alusion a una mayor aceptacion del dolor por parte de sus hijos, pero no hubo cambios en la
capacidad funcional o estado de &nimo. Gracias a los hallazgos de dicho estudio, consideran
factible una intervencion grupal breve de ACT que ayude a los pacientes con NF1 a sobrellevar

su dolor crénico (49).

Children’s at Home (CH)

Children’s at Home (CH) consiste en un sitio web de redes sociales dedicado a padres
de adolescentes con NF1. Se realiz6 un estudio para evaluar la CH de forma cualitativa en 3
momentos distintos. Los participantes informaron sobre la necesidad de dicha web para
romper su aislamiento, conectarse con otras familias y poder recibir informacion precisa, asi
COmo consejos y apoyo de otras personas que se enfrentan a una situacion similar. Después
de que crearan narraciones visuales de evaluacion de intervencién/ prevencion en video sobre
tener un adolescente con NF1, los participantes valoraron la oportunidad de hablar sobre las
dificultades y desafios a los que se someten con NF1 y su viaje desde el diagnéstico. Ademas,
los pacientes informaron conectarse con otros padres de nifilos con Nfl por primera vez,

pudiendo compartir experiencias generando una sensacion de normalidad. (50)
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Dicho estudié cualitativo demostré una disminucion en la sensacion de aislamiento,
proporciond alivio al poder hablar sobre la NF1 sin tener que explicar esta misma, permitié la
adquisicién de nuevos conocimientos y la oportunidad de abordar problemas no médicos de
la NF1 que nunca se habian hablado en la clinica, y pudo ayudar a los participantes a poner
en practica sus vidas en perspectiva (50).

Por lo tanto, la CH permiti6 a los padres de adolescentes con NF1 superar el
aislamiento previo y ponerse en contacto por primera vez con otras familias en situaciones

familiares (50).

Programa de Respuesta de Relajacion y Resiliencia para sordos NF2
(d3RP-NF2) (Programas para NF2)

Se ha llevado a cabo un estudio cuyo objetivo fue la mejoria de los sintomas asociados
a la NF2 después de una serie de intervenciones psicosociales a través del programa mente-
cuerpo. Dicho programa tenia como objetivo aumentar la resiliencia emocional y consistio en
8 sesiones semanales con una duracion de 90 minutos impartidas por un psicologo
experimentado en el entrenamiento mente- cuerpo. Se pudo observar gracias al estudio que
el programa mente-cuerpo realizado en vivo adaptado a adultos con NF2 sordos llamado
Programa de Respuesta de Relajacion y Resiliencia para sordos NF2 (d3RP-NF2) mejoro
significativamente la calidad de vida y la resiliencia en comparacién con el grupo control de
educacion para la salud llamado Health Enhancement Program for Deaf NF2 (dHEP-NF2). El
objetivo de estudio comparativo de estos dos programas fue probar los efectos sobre la
depresion y el estrés percibidos por los pacientes debido a su enfermedad. (46)

En el programa d3RP-NF2 45 pacientes con NF2 y pérdida auditiva fueron asignados
al azar, midieron su depresion y estrés al inicio y posteriormente a la intervencion, asi como
un seguimiento a los 6 meses. En este programa los pacientes se vieron sometidos a través
de video en vivo, gracias a la plataforma Skype, con asistencia de Communication Access
Realtime Translation (CART) donde el psic6logo impartié el contenido de las sesiones: mejora
del desarrollo personas a través de psicologia positiva, habilidades de resiliencia como la
respiracion profunda y conciencia de escaneo corporal para provocar relajacion, atencion
plena, pensamiento adaptativo y hacer frente a las complicaciones de la enfermedad como
sordera, desafios sociales e inmovilidad. Ademas, se proporcioné un manual a todos los
pacientes para que lo pudieran usar en sus hogares durante las sesiones y un CD con
grabaciones de las habilidades de resiliencia aprendidas en dichas sesiones con el objetivo
de ayudar en la practica de relajacion en el hogar (meditacion guiada) durante
aproximadamente 20 minutos al dia durante todo el curso del estudio. Los participantes
debian completar un registro diario y los métodos que practicaban (46).

31



Por otro lado, en el programa control, dHEP-NF2 se proporcioné psicoeducacion a los
pacientes en relacién con los factores estresantes de NF2 como la sordera y el aislamiento
social. En este programa se les proporcion6 un manual del programa, pero no se le asignaron
ejercicios en el hogar (46).

En cuanto a la recogida de las evaluaciones, fueron recolectadas a través de correo
electronico de forma segura durante la intervencion, posteriormente a ella y en el seguimiento
a los 6 meses. Estos registros fueron de forma semanal donde los pacientes incluian
informacion sobre su participacién en las habilidades de obtencién de respuestas de relajacion
(RR) y habilidades de apreciacion (46,51).

Los resultados comparativos evidenciaron que el programa virtual mente- cuerpo
d3RP-NF2 mostré en los pacientes con NF2 que padecen sordera una disminucion sobre el
nivel de depresién y ansiedad a diferencia del programa control basado solo en
psicoeducaciéon. En ambos programas se pudieron ver mejoras significas hasta después del
programa en: gratitud, apoyo social percibido, mindfulness, afrontamiento percibido, pero no
hubo una mejora significativa en el optimismo. En cuanto al afrontamiento percibido, el apoyo
social y la gratitud hubo mayor mejoria en los pacientes asignados al d3RP-NF2. Los
resultados obtenidos mostraron una asociacion significativa entre la frecuencia de practica
domiciliaria de las habilidades para obtener RR y la calidad fisica a los 6 meses de
seguimiento. Como conclusién, el d3RP- NF2 mostrdé una mejoria mantenida en el tiempo de

diferentes dimensiones de resiliencia (46,51,52).

Resilient Youth with NF (RY-NF)

El programa de videoconferencia mente- cuerpo para jovenes que padecen NF,
llamado Resilient Youth with NF (RY-NF) fue comparado a través de un ensayo piloto simple
ciego con un control educativo experimental llamado Health Education for NF (HE-NF) (53).

Participaron 51 adolescentes, con una media de edad entre 12-17 afios, los cuales
fueron aleatorizados en intervencién o control educativo experimental. Como resultados
primarios fueron la salud fisica y la calidad de vida psicolégica; como resultados secundarios
fueron la calidad de vida de las relaciones sociales, la ambiental, depresion, ansiedad
intensidad del dolor y la interferencia de este dolor. A los 6 meses fueron recogidas las
evaluaciones posteriores al tratamiento (53).

45 adolescentes, el 88%, completaron el programa y 37 adolescentes, el 82%
completaron el seguimiento de 6 meses. Los resultados mostraron una alta satisfaccién, pero
el RY-NF mostré6 mejoras significativas desde el inicio hasta después del tratamiento en la
calidad de vida de la salud fisica, psicologica, relaciones sociales y ambiental, habiendo

mejoras clinicamente significativas mantenidas durante el seguimiento. (53)
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El RY-NF demuestra la viabilidad y factibilidad ademas de demostrar una mejora
mantenida en la calidad de vida. Los adolescentes se muestran receptivos por lo que pueden
beneficiarse del aprendizaje de habilidades de resiliencia en grupos a través de video en vivo
(53).

Escuela de Madres y Padres

La Escuela de Madres y Padres consiste en un programa preventivo-formativo
elaborado y facilitado por la Asociacién de Afectados de Neurofibromatosis ubicada en Madrid.
En dicho programa se proporcionan pautas para abordar los problemas que aparecen en la
infancia en pacientes que padecen NF. Con ello han pretendido que fuera una guia para
madres y padres que pueden encontrarse en situaciones en las que no saben como abordar
las diferentes dificultades que puedan darse a la hora de educar a un nifio/a que presenta
dicha enfermedad. Consideran que la intervencién con padres es fundamental en el proceso
del desarrollo de los nifios con NF, asi como con sus hermanos (54).

El programa fue constituido por 9 sesiones de 90 minutos cada una en las cuales se
fueron abordando diferentes temas para poder aportar los conocimientos y actitudes positivas
ante el desarrollo de sus hijos con esta enfermedad. También se trataron las posibles
dificultades generadas por la NF proporcionando asi un espacio libre y seguro para el
desahogo emaocional (54).

En una conversacién personal con Maria Fernandez Gomez, psicéloga de la
Asociacién de Afectados de Neurofibromatosis, ha puesto en mi conocimiento que dicho
programa se realizé en 2011-2012, se hicieron dos ediciones, mediante una plataforma online
todo ello gracias a una subvencion del Estado. La poblacién a la cual fue dirigido fue a familias
con NF captadas a través de difusion en redes sociales, demandas/consultas que hacian los
familiares a la asociacion y que podian beneficiarse del programa. Dicho programa fue
publicado a través de la propia web de la asociacion. En cuanto a la inscripcion, las familias
solicitaban inscribirse al programa y posteriormente daban acceso a la plataforma online
desde la cual se impartia este mismo.

En ambas ediciones el objetivo educativo generar fue mejorar la calidad de vida de las
familias. En la primera edicién (2011) se abordaron aspectos psicosociales de la NF,
autocontrol emocional, autoestima, dificultades del aprendizaje y técnicas de estudios. En la
segunda edicién (2012) se abordé el ansiedad y estrés, habilidades sociales, la inteligencia
emocional y la comunicacion asertiva.

Actualmente ya no se imparte dicho programa por diversas razones como la dificultad
en la adherencia en dichos programas debido a que las familias se acuerdas de la enfermedad

cuando hay problemas y/o dificultades, pero cuando no estan presentes estos mismos
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necesitan las familias alejarse de ese entorno siendo un método de evasion. Ademas, la
asociacion llegé a un punto que necesitaban priorizar la atencién individual en ciertas
situaciones por falta de personal sanitario, anteriormente y en la actualidad sigue habiendo
dos psicélogas en el centro. Por otro lado, y no menos importante, se acabé la subvencién
que les fue proporcionada por lo que no podian mantener la plataforma online desde la cual

se impartia el programa.

Programa de Intervencidon Neurocognitiva en nifios con NF1.

Los nifios y niflas que padecen NF1 presentan diversos problemas neurocognitivos
asociados a dicha enfermedad, hasta un 80% de los afectados padecen trastornos del
aprendizaje, un 40-60% TDAH y el 4-8% pueden presentar discapacidad intelectual. Ademas,
los afectados de NF1 pueden presentar déficits en habilidades visoespaciales y problemas en
funciones motoras. Es por ello que dichos nifios frecuentemente tienen problemas en el
ambito académico y en la socializacion. Si se trata adecuadamente estas dificultades
cognitivas y los trastornos del aprendizaje se evitara en gran medida que persistan en la edad
adulta disminuyendo asi el impacto negativo en la calidad de vida a futuro (55).

Estos problemas vienen a ser tratados con farmacos, pero si se dejan de administrar
pueden cesar sus efectos. Los problemas psicoeducativos asociados a la NF1 pueden ser
tratados con resultados Optimos por lo que actualmente existen guias y métodos como
técnicas de intervencién educativa que tratan algunos de estos problemas de forma general,
sin haber una metodologia especifica aplicada en los casos de NF1 (55).

Por estas razones el Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona ha disefiado un
Programa de Intervencion Neurocognitiva en nifios con NF1 cuyo objetivo es ayudar a mejorar
su calidad de vida, asi como su futuro. En cuanto a su metodologia, pretenden realizar un
abordaje multimodal teniendo en cuenta el contacto directo con el nifilo/a planteando una
intervencion de reeducacion precoz de procesos cognitivos basicos como en los aprendizajes
académicos. Ademads, se establecerda un contacto continuo con la escuela y la familia,
implicando y educando a los profesores y padres en el manejo conductual del nifio. Gracias a
este estudio y los resultados obtenidos, se podran desarrollar pautas para las familias y los
centros educativos para poder mejorar el rendimiento académico de las personas afectadas
con NF1, asi como favorecer la insercion laboral en el futuro de estas personas (55,56).

En primer lugar, el primer objetivo de este estudio es evaluar y definir el fenotipo
cognitivo y conductual en una muestra de pacientes con NF1 para poder saber cudles son los
procesos cognitivos primarios que interfieren en el rendimiento académico. El segundo
objetivo es realizar una intervencion precoz de las dificultades objetivadas orientado al propio

paciente (autoinstrucciones, planificacién, control atencional, grafismo, lectura, compresion
34



lectora y célculo), asesoramiento a padres en el manejo conductual y asesoramiento escolar
de los programas individuales aplicables en el aula (56).

En cuanto a la poblacién de estudio esta definida por todo paciente diagnosticado de
NF1 entre 6 y 16 afios de edad. Se prevé conseguir una muestra de 70 pacientes y 70
controles, cuya captacion se hara a través de los diagnosticos de NF1 obtenidos en la unidad
de Enfermedades Neurocutaneas del Hospital Sant Joan de Déu (Barcelona) y el Hospital de
Sant Pau y la Santa Creu. Se seleccionaran a los pacientes candidatos para entrar en el
programa de evaluacion y rehabilitaciébn neurocognitiva en base a unos criterios de inclusion
y exclusién. En cuanto a la evaluacion, se usara el programa SPSS version 22 para demostrar
la eficacia de la rehabilitaciébn neurocognitiva antes de esta misma y otra después de recibir
la rehabilitacion, por lo que ambas finalmente seran comparadas y analizadas (56).

Respecto al plan de trabajo, tendrd una duracién de 3 afios. En el primer afio se
realizara la seleccion, evaluacion neuropsicolégica y la distribucién de grupos de forma
aleatoria. Ademas, se realizara la intervencién neurocognitiva directa al nifio 1 vez por
semana, a la familia (manejo conductual) 1 vez al mes y la intervencion escolar mediante
asesoramiento académico 1 vez al trimestre. En este afio por Ultimo se realizara la
revaloracion del nifio. En el segundo afio se repetira lo realizado en el primer afio, pero con
nuevos sujetos. En el tercer afo se analizaran los datos obtenidos y se procedera a realizar
presentaciones de estos mismos en congresos, asociaciones, etc. (56).

Este proyecto pretende detectar las alteraciones neurocognitivas y los resultados
obtenidos de la intervencion mediante el programa descrito. La propuesta de abordaje ofrecida
para el futuro de estos nifilos es de vital importancia en el tratamiento de las alteraciones
cognitivas en pediatria cuyo objetivo es minimizar el impacto que estas puedan tener en la
calidad de vida (56).

5.3 Psicopedagogia, herramientas en el proceso de aprendizaje

La NF es variable en cuanto a su sintomatologia, evolucionando de manera distinta en
cada individuo por lo que las caracteristicas psicologicas asociadas también pueden ser
diferentes en cada persona. Sin embargo, en todos los afectados se ha podido ver ciertas
dificultades de aprendizaje siendo el foco de atencién y preocupacion tanto en los padres
como en los profesores (12).

Las Dificultades de Aprendizaje (DA) que manifiestan los afectados de esta
enfermedad pueden llegar a ser similares a las que pueden presentar otros nifios no afectados
de NF, pero si con DA. Cuando estas DA que padecen los nifios afectados de NF se
confirman, se convierten en un derecho y deber de implantar un programa educativo cuyo

propésito sea proporcionar un aprendizaje adecuado a las necesidades de dichos nifios (12).
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Para poder establecer un programa educativo en este &mbito, es necesario que se
conozcan las manifestaciones clinicas de la enfermedad, asi como las principales
caracteristicas psicologicas y, a partir de esto, organizar las intervenciones psicopedagdgicas
(12).

Por lo tanto, las caracteristicas psicoldgicas propias de la NF (sobre todo NF1) y las
sugerencias generales de intervencion aplicables en el trabajo educativo diario seran

aportadas en el Anexo 3.

5.4 Asociacion de Neurofibromatosis

La Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis (AANF) fue fundada en 1997 siendo
la Unica entidad de ambito nacional que cuenta con profesionales especializados en NF. La
AANF cuenta con dos psicélogas y un trabajador social con formacion especifica en esta
patologia cuyos servicios son ofrecidos de forma gratuita sin tener en cuenta la edad, sexo,
nacionalidad, lugar de residencia, etc. Por ello, dicha asociacién atiende consultas en el
extranjero, sobre todo en paises de Latinoamérica, ofrecidas de forma telefonica, presencial
u online abordando asi las necesidades de los afectados (57).

Los servicios ofrecidos de forma gratuita por la AANF son los siguientes:

e Servicio de atencion y orientacion de la NF.

Dicho servicio es el mas demandado y lleva en funcionamiento desde que se fundé la

AANF. Supone la primera toma de contacto con esta patologia, se atienden todas las

consultas y se ofrece orientacion en cuanto a las dudas relacionadas con NF

(asesoramiento sobre la NF y sus complicaciones, orientacién al paciente y familiares,

informacion sobre profesionales especializados) permitiendo que los pacientes y

aumenten la sensacion de control de esta enfermedad y se ofrece ayuda para manejar

las emaciones en el momento del diagnostico (57).

e Servicio de intervencion psicoldgica de la Neurofibromatosis.

Permite abordar la necesidad de apoyo psicolégico gracias a especialistas en dicha

patologia. En dicho servicio se realiza terapia psicolédgica individual, de pareja y

familiar de forma presencial o online. Ademas, ofrecen orientacion y asesoramiento a

centros educativos que tienen alumnos que padecen esta enfermedad y a otros

recursos psicosociales toman contacto con afectados de NF. También publican

contenido psicosocial en la revista INFérmate en la web de la asociacion (57).

e Servicio de Orientacion Social

El Trabajador Social, de manera individual con cada persona, ofrece trabajar aquellas

habilidades y recursos personales que permitan mejorar su vida. También ofrece

orientacion a los servicios sociales sobre el impacto que conlleva el padecimiento de
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NF para abordarlo (57).

e Canal de segunda opinién de la Neurofibromatosis.

Un genetista clinico y un oncélogo pediatrico especializados en NF colaboran en

cuanto a la derivacién de casos médicos complejos evaluandolos, diagnosticandolos

y orientar a los pacientes y familiares (57).

Por otro lado, en la AANF desarrollan diversas actividades como: una revista
cuatrimestral llamada INFormate desarrollada desde hace 19 afios informando a los afectados
de NF y profesionales sociosanitarios sobre esta patologia, Congreso nacional de
Neurofibromatosis de forma anual donde participan profesionales especializados en NF para
los pacientes puedan trasladas sus dudas, Webinarios siendo una plataforma digital de
formacion y concienciacién sobre la NF a través de charlas, actividades de captacion de
fondos (mercadillos benéficos, microdonaciones, colaboraciones con entidades, venta de
loteria), campafias de sensibilizacién en dias internacionales (17 de mayo NF1y 22 de mayo
NF2), participacidbn en ensayos clinicos, diversas publicaciones (guias, tripticos, folletos,
cuentos), a través de una aplicacién contactan con los asociados, realizan voluntariados v,
ademas, colaboran con el Instituto de Investigacion Germans Trias i Pujol recogiendo
muestras para realizar diversos estudios (57).

La AANF estima que en Espafia hay entorno a 15.000 pacientes afectados de NF y
aproximadamente 2 millones y medio en todo el mundo. Esta asociacién esta constituida por
1.795 asociados/as (57).

Las diversas caracteristicas que se dan lugar por padecer NF, asi como sus
complicaciones, producen en los pacientes y familiares situaciones de gran frustracion,
angustia, soledad e incertidumbre. Todo ello puede ocasionar trastornos psicoldgicos y
problemas de integraciéon por ello es necesario un apoyo adecuado y profesional para
minimizar estos riesgos sobrellevando la enfermedad. Esta asociacién atiende a dichas
necesidades mejorando asi la calidad de vida de las personas afectadas de NF y sus
familiares. Gracias a esta asociacion se ha podido dar a conocer esta enfermedad poco
frecuente no sélo a pacientes y a familiares, sino a profesionales de otros ambitos que pueden
llegar a estar involucrados en distintas dimensiones de los afectados (57).

En el Anexo 4 se ha cumplimentado el Dosier Institucional de la AANF.
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5.5 Justificacion

La enfermedad de Neurofibromatosis (NF) pertenece a un grupo de trastornos
genéticos que provocan tumores en el sistema nervioso (SN) ademas de otras anomalias
como alteraciones cutaneas. La NF1 es uno de los trastornos genéticos mas frecuentes
presentando un mayor riesgo de padecer tumores malignos, el 80% de los pacientes
presentan dificultades en el aprendizaje y el 60% presentan déficit de atencion o
hiperactividad. La NF2 tiene una menor prevalencia, pero una significativa morbilidad, la
Schwannomatosis ocasiona un considerable dolor en los pacientes.

A todo ello, se le suma la diferencia en la calidad de vida, angustia, resiliencia y dolor
con otros pacientes que padecen otro tipo de enfermedades cronicas como el impacto
psicosocial que supone esta enfermedad. Ademas, en los padres de los nifios afectados de
NF se ve alterada la vida laboral, social y personal.

El trastorno genético en NF1 esta provocado por una mutacién en el cromosoma 17 o
gen NF1 el cual regula la produccion de neurofibromina que actia como supresor tumoral
principalmente en la epidermis, el esqueleto y el SNC. EL gen NF2 se encuentra localizado
en el cromosoma 22, encargado de la produccion de una proteina llamada merlina o
schwanomina que también actda como supresor tumoral. La deteccién de mutaciones en los
genes resulta muy Gtil debido a que los criterios diagndsticos en la NF1 no se presentan en
algunos nifios menores de 8 afios y, en muchos de los casos diagnosticados de NF2 no
cumplen los criterios diagndsticos de la enfermedad hasta los 30 afios. Con un diagnéstico
precoz y sus respectivas posibilidades de intervencién biopsicosocial la calidad de vida puede
mejorar en los afectados de NF.

Las complicaciones de la NF1 son principalmente trastornos heurocognitivos,
conductuales y psiquiatricos como dificultades en el aprendizaje, disfuncion ejecutiva, TDAH,
estado de animo depresivo o ansiedad. Respecto a la NF2, hay una predisposicion a
desarrollar tumores en el sistema nervioso y lesiones oftdlmicas, por lo que la actividad
psicomotora se ve afectada. Ademas, el desarrollo de schwannomas vestibulares en la NF2
ocasiona una pérdida auditiva progresiva y una morbilidad temprana debido a la ubicacién
anatémica. Por ello, estas personas presentan factores estresantes y animo depresivo
ocasionados por las dificultades de comunicacion, aislamiento social, disminucion de apoyo
social...

El fuerte impacto ocasionado en el transcurso de las vidas de los pacientes afectados
como de los familiares por la propia enfermedad, ademas de las complicaciones que subyacen
a esta, son el motivo por el cual se justifica la decision de desarrollar un Proyecto Educativo
gue busca la mejora en la calidad de vida de estas familias. Muchos nifios frecuentemente

tienen problemas en el &mbito académico y en la socializacion que, mediante una ensefianza
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de conocimientos y herramientas a padres y/o tutores de pacientes afectados de NF, se
evitardn en gran medida que persistan en la edad adulta disminuyendo asi el impacto negativo
en la calidad de vida a futuro, asi como la mejora en el afrontamiento de la enfermedad, la

reduccion del impacto psicosocial, el nivel de estrés y ansiedad.

39



6. Proyecto educativo
6.1 Poblaciény captacion

6.1.1 Poblaciéon diana

La poblacion a la que va dirigida este proyecto educativo es a los tutores, padres o
familiares proximos que quieran participar tanto de menores de edad o mayores de edad que
estén incapacitados.

La NF1 es uno de los trastornos genéticos mas frecuentes teniendo una prevalencia
aproximada de uno por cada 3.500 nacidos vivos (10) mientras que la NF2 vy
Schwannomatosis la frecuencia de presentacion de dichas enfermedades son similares y han
sido calculadas en un caso por cada 30.000-40.000 nacidos vivos (5,11). Debido a la
frecuencia de presentacién de los 3 tipos de NF, se realiza una aproximacion estimada de los
pacientes afectados en la Comunidad de Madrid cuya poblacién es de 6,750 millones de
personas en 2022 (58). Habra aproximadamente 1.930 personas afectadas de NF1, en cuanto
a la NF2 habrd entre 168-225 personas afectadas y 168 personas que padecen
Schwannomatosis. Aproximadamente 2.300 personas en la Comunidad de Madrid padecen
NF.

Partiendo del nUmero de pacientes estimados en Madrid, se intentara llegar a casi toda
la poblacion, pero de momento reclutaremos a 100 personas dado nuestras posibilidades
actuales.

El nimero total de participantes sera de 100 personas, pero se separaran en 4 grupos
de 25 personas cada uno permitiendo un ambiente cémodo para que puedan compartir sus
vivencias, incertidumbres y el programa educativo sea mas eficaz. Las sesiones seran
realizadas en horario de mafiana o de tarde dando opcion a los participantes a elegir el turno
ademas de la posibilidad de acudir a las sesiones dos dias a la semana con el fin de que la
poblacion se pueda adaptar segun su vida personal y laboral. Por lo tanto, 2 grupos seran de
mafiana y 2 grupos de tarde, los martes y los jueves.

Los criterios de inclusion, condiciones que debe tener la poblacion diana para poder
inscribirse al programa educativo, son:

e Los pacientes deben estar diagnosticados de NF

e Los familiares deben tener un familiar de 1°" o 2° orden que padezca esta
enfermedad

e Las personas que no sean familiares de los pacientes/ tutores deben convivir
con €l o atenderle con frecuencia.

e Los pacientes deben pertenecer a servicios de Neurologia, Neurocirugia y
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Dermatologia

6.1.2 Captacion

La captacién de la poblacion diana se realizara mediante carteles (ver Anexos 6 y 7)
mediante la colaboracion del Servicio de Neurologia del Hospital Universitario Nifio Jesus y la
Asociacién de Afectados de Neurofibromatosis de Madrid. Seran expuestos en la Unidad de
Neurologia, Neurocirugia y Dermatologia del Hospital Universitario Nifio Jesls y ademas, en
la Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis. También seran colocados en el Servicio de
Neurologia del Hospital Gregorio Marafién y La Paz.

Por otro lado, para poder obtener un listado de las familias afectadas de NF la
Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis y el Hospital Universitario Nifio Jesus deberan
entregar a las familias una autorizacion para el uso de datos personales cuya finalidad sera
poder abarcar al mayor nimero de familias ofreciéndoles asi dicho programa educativo (ver
Anexo 8).

Los familiares y/o pacientes interesados deberdn mandar un correo al email o llamar
al nimero de teléfono que aparecen en los carteles. Ademas, deberan ser informados los
profesionales sanitarios que trabajen en el Hospital Universitario Nifio Jesus, Gregorio
Marafidn, La Paz y de la Asociacién de Afectados de Neurofibromatosis sobre dicho programa
educativo para poder comunicarlo a los pacientes y familiares durante las consultas o
ingresos. Segun la disponibilidad de plazas y el nimero de participantes se crearan los 4
grupos en horario de mafiana y tarde, los martes y jueves.

Una vez hayan contactado con nosotros los familiares, tutores y pacientes interesados,
seran respondidos mediante un correo electrénico con informaciéon detallada sobre las
sesiones educativas, asi como el lugar donde se impartir4 el programa educativo. Ademas,
seran enviadas las inscripciones (ver Anexo 9) para que puedan apuntarse a las sesiones.
Una vez se hayan inscrito en el programa, se les enviara un correo de verificacion de la
matriculacion en este.

Mediante los recursos utilizados, asi como su colocacién en dichos lugares permitira
una mayor visualizacién de dicho programa consiguiendo asi una difusién entre la poblacién
diana. Los docentes que impartirdn las sesiones educativas seran dos enfermeras
especialistas en pediatria, dos psicélogos especialistas sobre la enfermedad de NF y dos
trabajadores sociales que hayan trabajado anteriormente con familias afectadas de NF. A
estos profesionales se les ofrecerd participar en dicho programa siendo asi reclutados de
forma voluntaria mediante la Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis y en los servicios

de los hospitales mencionados.
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6.2 Objetivos

6.2.1 Objetivos generales

Aumentar la calidad de vida de los pacientes a través de una mejora en el conocimiento

de los familiares y/o tutores sobre diferentes aspectos de la enfermedad NF. Ademas, se

guerra conseguir el mejoramiento en la vida de los familiares y/o tutores.

6.2.2 Objetivos especificos

Los objetivos especificos estan relacionados con las tres areas del aprendizaje.

» Objetivos de conocimiento:

Al finalizar el proceso docente los familiares y/o tutores sabran explicar en
gué consiste la enfermedad de Neurofibromatosis.

Los familiares y/ tutores sabran identificar los diferentes sintomas
asociados a la enfermedad.

Los familiares y/o tutores identificaran las complicaciones de la NF.

Los familiares y/ tutores conoceran los posibles tratamientos actuales.
Los familiares y/ tutores conoceran los programas complementarios para
NF herramientas para NF

Los familiares y/o tutores conoceran las dificultades de aprendizaje, asi
como las sugerencias de intervencién para las personas afectadas de NF.
Los familiares y/tutores conoceran los cuidados necesarios que puedan
ofrecer a los familiares afectados de NF.

Los familiares y/o tutores identificaran las fases de afrontamiento de la

enfermedad.

» Obijetivos de habilidad:

Acabado el curso los familiares y/o tutores seran capaces de hacer frente
a los problemas, complicaciones y situaciones criticas que los pacientes
puedan tener aplicando los cuidados necesarios.

Los familiares y/o tutores demostraran una mejoria ante el afrontamiento
de la NF.

Los familiares y/o tutores serdn capaces de poner en practicas las
sugerencias de intervencion ante las dificultades de aprendizaje

Los familiares y/o tutores demostraran la capacidad de trasponer las

herramientas aprendidas en los pacientes ante posibles complicaciones.
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» Objetivos de actitud o emocionales:

e Los familiares y/o tutores expresaran sus sentimientos y preocupaciones
sobre la calidad de vida de los pacientes, asi como su vivencia propia.

e Los familiares y/o tutores verbalizaran las dificultades que han tenido para
afrontar la enfermedad.

¢ Los familiares y/o tutores mostraran seguridad y capacidad de asumir los
problemas/ complicaciones.

e Los familiares y/o tutores verbalizaran los beneficios de las sesiones del

taller educativo.

6.3 Contenidos

Los contenidos que seran abordados en este proyecto educativo se encuentran
recogidos en el siguiente listado:

Presentacién y exposicién del cronograma

Se hara una breve presentacion de los docentes, asi como una presentacion de cada
uno de los participantes de este taller. Ademas, se expondra el cronograma de este proyecto
educativo

Introduccioén, conceptos sobre la enfermedad de Neurofibromatosis

Se realizara un resumen de los diferentes conceptos que se quiere impartir sobre la
enfermedad de Neurofibromatosis: en qué consiste, sintomas asociados a la enfermedad,
complicaciones y los posibles tratamientos actuales y cuidados que pueden ofrecer.

Puesta en comun de sentimientos vividos y experiencias personales

Los padres/ tutores pondran en comun sus sentimientos y preocupaciones sobre la
vida de sus hijos o familiares. Ademas, hablaran sobre sus experiencias vividas reflexionando
asi sobre las diversas situaciones sintiéndose apoyados por el resto.

Fases de afrontamiento de la enfermedad

Proceso de afrontamiento de la enfermedad del familiar a su cargo y adquisicion de
las competencias para hacer frente a los diversos problemas que puedan surgir en el proceso
de dicha enfermedad.

Programas complementarios

Se analizaran los diferentes programas que haya actualmente para mejorar la calidad
de vida de los pacientes (CogmedRM, ACT, Programa de Respuesta de Relajacion y
Resiliencia para sordos NF2, Children’s at Home, RY-NF, Programa de Intervencion
Neurocognitiva en nifios con NF1)

Psicopedagogia, herramientas en el proceso de aprendizaje

43



Conoceran las dificultades de aprendizaje que presenten las personas afectadas de
NF, asi como las sugerencias de intervencién para abordar estas de la mejor manera posible
aumentando asi la calidad de vida de los afectados.

Cuidado del familiar afectado de la enfermedad NF

Trasposicion de las herramientas adquiridas para mejorar la calidad de vida del familiar
afectado de dicha enfermedad.

Desarrollo de habilidades

Practica y desarrollo de los conocimientos aprendidos ante diversas situaciones que

se dan lugar durante el transcurso de la enfermedad.

6.4 Sesiones, técnicas de trabajo y utilizaciéon de materiales

6.4.1 Planificacion general

Para la consecucién de este proyecto educativo seran desarrolladas las siguientes
fases de la planificacion general:

e Formulacion de los objetivos generales y los objetivos especificos del area de
conocimientos, area afectiva y area de habilidades.

e Realizacién de un listado con los contenidos a abordar en las diferentes
sesiones.

e Cronograma general del proyecto educativo, asi como el numero de
participantes, docentes que impartan el taller educativo y el lugar de
celebracion.

e Desarrollo de las sesiones.

e Evaluacion pre-sesion y post-sesion asi como evaluacion a largo plazo tras la

realizacion del taller educativo.

6.4.2 Cronograma general

El proyecto educativo estara formado por un total de 5 sesiones cuya duracion sera de

140 minutos, aproximadamente 2 horas y media, sin contar con las reuniones de los docentes
al finalizar cada sesion para evaluar el desarrollo de estas mismas.

e En la primera sesion se realizara un cuestionario pre-sesion donde se

evaluaran los conocimientos que tendran los participantes hasta ese momento.

En la primera parte de la primera sesién se impartira el contenido teérico

trabajandose asi el area cognitiva. En la segunda parte de esta sesion se

dedicara al area afectiva.
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e Enlaprimera parte de la segunda sesion también se impartira contenido teérico
correspondiente al area cognitiva, ademas de abordar el &rea afectiva
pertinente a estos conceptos. En la segunda parte de la segunda sesion
también estard dedicada al area cognitiva trabajandose el desarrollo de
habilidades adecuadas a los contenidos transmitidos.

e La tercera sesion estara dedicada al area cognitiva, asi como al desarrollo de
habilidades.

e La cuarta sesion basicamente estara centrada en el desarrollo de habilidades.

e La quinta sesion correspondera al cierre del taller educativo con una sintesis
general, se entregard un manual tedrico que recoja las herramientas que
puedan poner en practica, se realizard un intercambio de sensaciones,
emociones y perspectivas sobre el taller educativo y, por ultimo, los
participantes realizaran dos cuestionarios post- sesion que evalien los
conocimientos adquiridos ademas de la satisfaccion del taller realizado.

Serén habilitados 4 grupos en dos dias diferentes con la posibilidad de dos turnos
distintos, en horario de mafana o de tarde con el fin de que los familiares y/o tutores puedan
acudir al taller educativo en el horario que mejor les convenga segun su disponibilidad.

Una vez finalizadas las fases de captacion e inscripcién las sesiones seran impartidas
durante el mes de mayo y junio, organizadas en los dias 2, 4, 9, 11, 16, 18, 23, 25, 30 de
mayo y 1 de junio. Cada sesion durard 140 minutos (sin contar con la reunién de los docentes
para evaluar la sesion) por lo que el turno de mafiana sera de 10:30 a 13:00, el turno de tarde
serd de 17:30 a 20:00.

Por lo tanto, el cronograma de las sesiones quedara planificado de la siguiente

manera:

GRUPO 1: MARTES GRUPO 2: MARTES GRUPO 3: JUEVES GRUPO 4: JUEVES

Turno de mafana Turno de tarde Turno de mafana Turno de tarde

10:30 — 13:00 17:30 — 20:00 10:30 — 13:00 17:30 — 20:00
02/05/2023 02/05/2023 04/05/2023 04/05/2023
09/05/2023 09/05/2023 11/05/2023 11/05/2023
16/05/2023 16/05/2023 18/05/2023 18/05/2023

ASi=Siel e 23/05/2023 23/05/2023 25/05/2023 25/05/2023
S Si=s]le . 30/05/2023 30/05/2023 01/06/2023 01/06/2023

6.4.3 NUmero de participantes
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Como bien hemos dicho anteriormente, este proyecto educativo intentard abarcar a
unas 100 personas debido a nuestras posibilidades actuales (familiares o tutores de las
personas afectadas). Por lo tanto, los grupos estaran formados aproximadamente por 25

personas.

6.4.4 Docentes

El equipo de profesionales reclutados de forma voluntaria mediante la Asociacion de
Afectados de Neurofibromatosis y en los servicios de los hospitales mencionados
anteriormente, estara compuesto por dos enfermeras especialistas en pediatria, dos
psicélogos especialistas sobre la enfermedad de NF y dos trabajadores sociales que hayan
trabajado anteriormente con familias afectadas de NF. Asi pues, estos profesionales

impartirdn las sesiones de este proyecto educativo

6.4.5 Lugar de celebracion

Las sesiones se llevaran a cabo en la sala de docencia de la Asociacion de Afectados
de Neurofibromatosis ubicada en C/La Corufia 9, 28020 Madrid.

6.4.6 Sesiones

Se realizaran cinco sesiones en las que se impartiran contenidos diferentes en cada
una de ellas con una duracion de 140 minutos cada una, sin contar con la reuniéon de los
docentes al final de cada sesion. Para una mayor eficacia del curso, en cada sesion se hara
un recordatorio de lo visto y aprendido anteriormente. En las tablas desarrolladas a
continuacion mostraran las caracteristicas de cada una de las sesiones, asi como los
contenidos que se impartiran, los objetivos especificos, la duracion de cada una de las
sesiones y las técnicas utilizadas ademas de los recursos utilizados para poder realizar cada

una de las actividades propuestas en las sesiones.
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Sesion 1: area cognitiva y area afectiva.

CONTENIDOS RECURSOS
Presentacion Presentacion de los docentes y Técnica del ovillo: disposicion de los participantes en 40 minutos ~ Recursos humanos:
participantes del taller permitiendo circulo de manera que se pasaran el ovillo entre ellos. - Todos los docentes
crear una atmésfera de confort y Cada persona que reciba el ovillo procedera a Recursos materiales:
seguridad durante el taller presentarse y compartird con los demas lo que e Sala docente
educativo. esperan o desean conseguir tras este programa e Sillas dispuestas de
educativo. manera circular
Posteriormente lo lanzaréa a otra persona, de forma e Ovillo de lana

consecutiva hasta que todos los asistentes hayan
realizado esta actividad.

Todos quedaran unidos formando una especie de tela
de arafia representando la union del grupo formado.

Exposicién del Conocer la organizacion del taller Técnica expositiva: leccion 5 minutos Recursos humanos:
cronograma educativo - Enfermera especialista
en pediatria

Recursos materiales:

e Sala docente
e Ordenador
e Proyector
e Presentacion
CUESTIONARIO PRE- SESION (cuestionario de conocimientos)
10 minutos
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Introduccién sobre
la NF

Conceptos sobre la
enfermedad de NF
- Sintomas

- Complicaciones

Repercusion de la
enfermedad en la
calidad de vida de
los pacientes

- Sentimientos

Los familiares y/o tutores
comprenderan en qué consiste la

enfermedad de Neurofibromatosis.

Los familiares y/ tutores sabran
identificar los diferentes sintomas
asociados a la enfermedad.

Los familiares y/o tutores
identificaran las complicaciones de
la NF.

Los familiares y/o tutores
expresaran sus sentimientos y
preocupaciones sobre la calidad de
vida de los pacientes, asi como su

vivencia propia.

Técnica expositiva: leccion con discusion

Técnica expositiva: leccion con discusion

DESCANSO

10 minutos
Método de investigacion en el aula, tormenta de ideas:
Un participante saldra a la pizarra y conjuntamente con
el resto de los participantes ira escribiendo los
diferentes sentimientos y preocupaciones sobre la

calidad de vida de sus familiares afectados de NF y que

15 minutos = Recursos humanos:

- Enfermera especialista
en pediatria

Recursos materiales:

e Sala docente
e Ordenador

e Proyector

e Presentacion

20 minutos = Recursos humanos:

- Enfermera especialista
en pediatria

Recursos materiales:

e Sala docente
e Ordenador
e Proyector

e Presentacion

40 minutos  Recursos humanos:

- Psicblogo especialista
en NF
- Trabajador social

Recursos materiales:
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Experiencias

hacian para poder mejorar esas situaciones.
Posteriormente se analizaran las ideas expuestas de
todos los participantes

EVALUACION DE LA SESION (Reunién docentes)

5 minutos

Sala docente
Pizarra blanca

Rotulador
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Sesion 2: area cognitiva, area afectiva y area de habilidades.

‘CONTEMDOS
Resumen sesién

anterior

Fases de
afrontamiento de la
enfermedad.

-  Fases

Fases de
afrontamiento de la
enfermedad.

- Dificultades de

afrontamiento

OBJETIVOS

Recordar lo visto anteriormente

Los familiares y/o tutores

identificaran las fases de

afrontamiento de la enfermedad.

Los familiares y/o tutores
verbalizaran las dificultades que
han tenido para afrontar la

enfermedad.

METODOS

Técnica expositiva: charla participativa

Técnica expositiva: leccion con discusion

Técnica de investigacion en el aula: Frases
incompletas

Los docentes abriran dicha actividad mediante la
siguiente frase incompleta: las dificultades que he
encontrado para afrontar esta enfermedad han sido...

Los participantes irdn completando dicha frase de

DURACION

10 minutos

15 minutos

45 minutos

RECURSOS ‘

Recursos humanos:

-  Enfermera especialista
en pediatria

Recursos materiales:

e Sala docente

Recursos humanos:

- Psicbélogo especialista
en NF

- Enfermera especialista
en pediatria

Recursos materiales:

e Sala docente
e Ordenador

e Proyector

e Presentacion

Recursos humanos:

- Psicbélogo especialista
en NF

- Enfermera especialista
en pediatria

Recursos materiales:
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Conceptos sobre la Los familiares y/ tutores conoceran

NF

- Tratamientos

Programas
complementarios

para NF

los posibles tratamientos actuales

Los familiares y/ tutores conoceran
los programas complementarios

para NF

manera que analizaremos conjuntamente lo obtenido. o

Sala docente
Ordenador
Proyector

Frase incompleta

Recursos humanos:

Enfermera especialista
en pediatria

Recursos materiales:

Dejaremos apuntadas las frases para una posterior .
actividad o
.
DESCANSO
10 minutos
Técnica expositiva: lecciéon con discusion 30 minutos
.
.
.
.
Técnica expositiva: leccion con discusion 30 minutos

Sala docente
Ordenador
Proyector

Presentacion

Recursos humanos:

Enfermera especialista
en pediatria

Psicélogo

Recursos materiales:

Sala docente
Ordenador
Proyector

Presentacion
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Sesion 3: area cognitiva, area de habilidades

CONTENIDOS

Resumen sesion

anterior

Cuidado del familiar
afectado de NF

Psicopedagogia,
herramientas en el
proceso de
aprendizaje

- Dificultades de

OBJETIVOS

Recordar lo visto anteriormente

Los familiares y/tutores conoceran

los cuidados necesarios que

pueden ofrecer a los familiares.

Los familiares y/o tutores
conoceran las dificultades de
aprendizaje, asi como las
sugerencias de intervencién para

las personas afectadas de NF.

METODOS DURACION RECURSOS

Técnica expositiva: charla participativa 10 minutos = Recursos humanos:

- Enfermera especialista
en pediatria

Recursos materiales:

e Sala docente

Método de investigacion en el aula, lluvia de ideas 40 minutos  Recursos humanos:

Un participante saldra a la pizarra y conjuntamente - Enfermera especialista
con el resto de los participantes ira escribiendo en pediatria

diferentes problemas, complicaciones y/o situaciones - Trabajador social

critcas las cuales han podido abordar Recursos materiales:
proporcionando determinados cuidados a los e Sala docente
pacientes con NF. e Pizarra blanca
Posteriormente se analizaran las ideas expuestas de e Rotulador

todos los participantes
DESCANSO
10 minutos

Técnica expositiva: lecciéon con discusion 30 minutos  Recursos humanos:

- Enfermera especialista
en pediatria
- Psicélogo

Recursos materiales:
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aprendizaje
- Sugerencias de

intervencion

Psicopedagogia,
herramientas en el
proceso de
aprendizaje
- Dificultades de
aprendizaje
- Sugerencias de

intervencion

Los familiares y/o tutores seran Método para el desarrollo de habilidades: simulacion.
capaces de poner en practicas las  Pondremos varios ejemplos de dificultades de
sugerencias de intervencion ante aprendizaje que puedan padecer los familiares
las dificultades de aprendizaje afectados.
A continuacién, los participantes se prestaran
voluntarios para sugerir una intervencién ante una

dificultad y demostraran su desarrollo.

EVALUACION DE LA SESION (Reunién docentes)

5 minutos

Sala docente
Ordenador
Proyector

Presentacion

50 minutos | Recursos humanos:

Enfermera especialista
en pediatria

Psicologo

Trabajador social
Voluntarios para recrear

la escena.

Recursos materiales:

Sala docente

e Rotulador

e Pizarra blanca

o Material de papeleria

(boligrafos, folios)
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Sesion 4: area cognitiva y area de habilidades

CONTENIDOS OBJETIVOS

Resumen sesion Recordar lo visto anteriormente
anterior

Desarrollo de Los familiares y/o tutores
habilidades demostraran una mejoria ante el

afrontamiento de la NF.

Los familiares y/o tutores seran
capaces de hacer frente a los
problemas, complicaciones y
situaciones criticas que los
pacientes puedan tener aplicando
los cuidados necesarios.

Los familiares y/o tutores
demostraran la capacidad de
trasponer las herramientas
aprendidas en los pacientes ante

posibles complicaciones.

METODOS

Técnica expositiva: charla participativa

Método para el desarrollo de habilidades:
simulacion.

Recapitulamos las frases incompletas de la sesién
2 y daremos a los participantes a elegir varias de las
dificultades mencionadas.

Desarrollaremos a continuacion varias para los
participantes con las cuales las dificultades
mencionadas puedan, en su gran mayoria, ser

solventadas con lo visto en las sesiones anteriores.

DESCANSO ENTRE LAS SIMULACIONES CUANDO PRECISE

10 minutos

DURACION

10 minutos

120 minutos

RECURSOS

Recursos humanos:

- Enfermera especialista
en pediatria

Recursos materiales:

e Sala docente

Recursos humanos:

- Enfermera especialista
en pediatria

- Psicélogo

- Trabajador social

- Voluntarios para recrear
escenas

Recursos materiales:

e Sala docente
e Materiales de

papeleria
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Sesion 5: area cognitiva, afectiva y cierre

CONTENIDOS

Sintesis general

Adaptacion de las
herramientas ylo
programas

disponibles a la vida
diaria de los pacientes
con NF, asi como los
posibles tratamientos.

Cierre del taller

OBJETIVOS

Recordar lo visto anteriormente

Conseguir que los familiares y/o
tutores adapten los
conocimientos y la practica
obtenida en la vida diaria del

familiar afectado de NF

Intercambio de sensaciones,
emociones y perspectivas sobre

el taller educativo

METODOS

Técnica expositiva: charla participativa 15 minutos

Manual tedrico que recoja las herramientas que 40 minutos
puedan poner en practica para que puedan

consultarlo cuando lo requieran.

DESCANSO

10 minutos
Método o técnica de investigacion en el aula: 60 minutos
fotopalabra.
En una mesa seran expuestas diferentes
fotografias que se puedan asociar con un
sentimiento

Los participantes libremente irdn eligiendo 1-2

DURACION

RECURSOS

Recursos humanos:

Enfermera especialista

en pediatria

Recursos materiales:

Sala docente

Recursos humanos:

Enfermera especialista
en pediatria
Psicélogo

Trabajador social

Recursos materiales:

Sala docente

Manual

Recursos humanos:

Enfermera especialista
en pediatria

Psicélogo

Trabajador social

Recursos materiales:
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fotografias con las que se hayan sentido e Sala docente
identificados y expresaran sus sensaciones. e Mesa
Finalmente, la enfermera con sus compafieros e Fotografias
docentes cerrara la sesiébn agradeciendo la
participacién y la asistencia al taller.
EVALUACION POST- SESIONES (evaluacién del programa, evaluacion de satisfaccion y cuestionario conocimientos)
15 minutos
EVALUACION DE LA SESION (Reunion docentes)

5 minutos
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6.5 Evaluacion

Para poder comprobar si el proyecto educativo y los procesos de ensefianza-
aprendizaje, respecto al area cognitiva, afectiva y area de habilidades, estan siendo efectivos
sera necesaria la realizacion de determinadas evaluaciones con la finalidad de valorar la

consecucion de los objetivos planteados.

6.5.1 Evaluacion de la estructura y del proceso

Los docentes del taller educativo deberan realizar una evaluacion al final este mismo
valorando el proceso de captacion de la poblaciéon diana, el nimero de participantes, el lugar
donde se ha realizado el taller, las fechas y horarios disponibles, el nimero de sesiones, los
contenidos impartidos y las técnicas utilizadas, los materiales necesarios para la realizacion y
la participacion de los integrantes. Se llevara a cabo a través de una evaluacion cuantitativa
mediante una evaluacion numérica (ver Anexo 10).

En la Ultima sesidn, se repartira a los participantes una evaluacién andénima evaluando
asi la planificacién y programacion general del proyecto, asi como la calidad de los docentes,
las técnicas utilizadas, los materiales empleados, etc. Se llevara a cabo mediante una
evaluaciéon cuantitativa que reflejara la valoracion del taller por parte de los asistentes (ver
Anexo 11). Ademas, para poder valorar la satisfaccion obtenida del curso, se repartira a los
participantes otro cuestionario en el cual manifestaran si el taller educativo ha cumplido sus

expectativas (ver Anexo 12).

6.5.2 Evaluacion de los resultados educativos

Se evaluaran los resultados educativos comprobando de esta manera si se han
cumplido los objetivos educativos generales, asi como los objetivos educativos especificos
propuestos en las tres areas del aprendizaje al finalizar el taller y a largo plazo (seis meses
después).

e Evaluacion al finalizar el taller: para poder valorar los conocimientos adquiridos,
asi como la compresién por los asistentes se evaluardn mediante la
comparacion de un cuestionario previo en la primera sesién y un cuestionario
posterior en la ultima sesiéon (ver Anexo 13). Ademas, para poder analizar las
sesiones, tras estas mismas se reuniran los docentes como observadores de
la sesidn para analizar lo ocurrido durante estas dando pie a una mejora en las
siguientes sesiones.

e Evaluacion a largo plazo: transcurrido un tiempo de seis meses tras la
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realizacién del taller educativo, se procedera a contactar con los participantes
por correo electrénico. Se procedera a enviarles un cuestionario (ver Anexo 13)
cuya finalidad sera determinar la efectividad de los contenidos educativos

adquiridos en la calidad de vida de los familiares afectados de NF.
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8. Anexos

Anexo 1. Cuestionario sobre l|la calidad de vida en
Neurofibromatosis tipo 2 (NFTI-QOL)

Documento recogido de Blanco Guillermo, Ignacio, et al... (39)
Anexo 1 — Pagina 1

J i e
.\|’. Programa d'Assessorament i Geneética Clinica
Shoroa Tres.| Pwot CSUR Facomatosi

Estimado Sr, Sra,

Nos ponemos en contacto con usted para pedir su colaboracién en un estudio que estamos
realizando desde el Programa de Asesoramiento y Genética Clinica del Hospital Germans Trias i Pujol, y
que pretende valorar que impacto tiene la Neurofibromatosis Tipo 2 en la calidad de vida.

El estudio, dirigido por el Dr. Ignacio Blanco, tiene como objetivo general conocer hasta qué punto las
manifestaciones clinicas de la NF2, bajo su punto de vista, han impacto en su calidad de vida. Esto nos
permitird mejorar la atencion a los usuarios y tomar conciencia de aquellos aspectos que debemos
mejorar o atender de forma méas minuciosa.

Para decidir si quiere participar en este estudio es importante que tenga en cuenta los siguientes
puntos:

* Lainclusion en este estudio es estrictamente voluntaria

* la negativa a participar, o su retirada en cualquier momento, no conllevaran perjuicio alguno en su
asistencia clinica o en la relacion con el equipo asistencial.

e Sialguna de las cuestiones planteadas en el estudio le hacen sentir incomodo tiene derecho a hacérselo
saber al investigador y no responderlas.

e De acuerdo con la Ley Organica de Proteccion de datos (LOPD) LO15/99 se le asegura la proteccion y
confidencialidad de los datos, tanto personales como del estudio, sin que puedan ser usados sin su
consentimiento. Nadie, excepto los investigadores del estudio, tendrd acceso a su informacion. Los
resultados obtenidos sélo podran publicarse de forma andnima, y nunca de forma individual.

Si usted accede a participar en este estudio deberéa firmar el consentimiento informado y responder a
una serie de cuestionarios que encontrard en las paginas siguientes

Agradecidos de antemano, reciba un cordial saludo,

VA
Dr. Ignacio Blanco Andrea Ros
Investigador Principal Coinvestigadora
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CONSENTIMIENTO INFORMADO

Grupo investigador: Programa de Asesoramiento y Genética Clinica.

Investigador Principal: Dr. Ignacio Blanco

Yo, 5r, 5ra

Con DNI ndmero

DECLARO:

1. Haber sido informado de manera clara y comprensible, pudiendo consultar todas mis dudas,
sobre los procedimientos y objetivos de la investigacion sobre instrumentos psicométricos para
medir la calidad de vida en NF2 realizado por el Programa de Asesoramiento y Genética Clinica
del Hospital Germans Trias i Pujol.

2. Mi participacion en este estudio es completamente voluntaria, entendiendo que en cualguier
momento puedo retirarme de la investigacion sin perjuicio alguno en mi asistencia clinica o en la
relacidn con el equipo asistencial

3. Saber gue toda la informacidn gue facilite a los miembros de la Unidad de Asesoramiento
Genético sera totalmente confidencial, y sdlo los investigadores conoceran la identidad de los
participantes en el estudio. 5ilos resultados de la investigacion se hicieran pablicos, se hara de
tal manera que no se pueda identificar a las personas gue han formado parte de la muestra
estudiada.

4. Autorizar que en caso necesario los investigadores puedan consultar mi historial clinico con
objeto de ampliar informacidn.

(Nombre y apellidos)

Firma del participante Dr. Ignacio Blanco

Inwestigador Principal
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CUESTIONARIO EuroQol-5D (Parte 1)

Margue con una cruz la respuesta de cada apartado gue mejor describa su estadode salud en el dia de
HOY.

Movilidad

D No tengo problemas para caminar
|:| Tengo algunos problemas para caminar

|:| Tengo que estar en la cama

Cuidado personal
|:| No tengo problemas con el cuidado personal
I:l Tengo algunos problemas para lavarme o vestirme

|:| Soy incapaz de lavarme o vestirme

Actividades cotidianas (p.ej., trabajar, estudiar, hacer las tareas domésticas, actividades familiares o
actividades durante el tiempo libre)

|:| MNo tengo problemas para realizar mis actividades cotidianas
|:| Tengo algunos problemas para realizar mis actividades cotidianas

|:| Soy incapaz de realizar mis actividades cotidianas

Dolor/Malestar
I:I No tengo dolor ni malestar
|:| Tengo moderado dolor o malestar

|:| Tengo mucho dolor o malestar

Ansiedad/Depresion
|:| Mo estoy ansioso ni deprimido
[ ] Estoy moderadamente ansioso o deprimido

|:| Estoy muy ansioso o deprimido
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CUESTIONARIO EuroQol-5D (Parte 2)

El mejor estado
de salud
imaginable
TERMOMETRO EUROQOL DE AUTOVALORACION 100
DEL ESTADO DE SALUD
Para ayudar a la gente a describir lo bueno o malo
que es su estado de salud hemos dibujado
una escala parecida a un termdémetro en el cual
se marca con un 100 el mejor estado de salud
que pueda imaginarse y con un 0 el peor estado
de salud que pueda imaginarse
Nos gustarfa que nos indicara en esta escala,
en su opinién, lo bueno o malo que es su estado
de salud en el dia de HOY. Por favor, dibuje
una linea desde el casillero donde dice
«Su estadode salud hoy» hasta el punto
del termémetro que en su opinién indique lo bueno
0 malo que es su estado de salud en el dia de HOY.
Su estado
de salud
hoy
(Escriba su estado
de salud hoy)
0
El peor estado
de salud
imaginable

69



Anexo 1 — Pagina 5

CUESTIONARIO SOBRE LA CALIDAD DE VIDA EN LA NEUROFIBROMATOSIS TIPO 2

(NFTI-QOL)
Por fovor, complete la siguiente informacian:
Fecha de hoy:

Nombre v Apellidos:

Edad: anos

Sexo: Hombre |:| Mujer[l (por favor margue)

Paro codo una de las preguntas que se muestran o continuacion, Margue con una cruz fo gue mejor describa como se siente
usted HOY. Las actividodes cotidianas incluyen: trabajo, lobores domésticas, deporte, actividodes sociales, familiores o de

P1.-

P3.-

OCho.

éLos problemas del equilibrio o mareos le impiden realizar sus actividades cotidianas?

00O Notengo problemas del equilibrio o mareos

1 O Tengo problemas del equilibrio o mareos pero no me suponen una dificultad

2 O Tengo problemas del equilibrio o mareos que me suponen una dificultad

3 O Tengo problemas del equilibrio o mareos que me impiden realizar mis actividades cotidianas

éLos problemas de audicion le impiden realizar sus actividades cotidianas?

00O Notengo problemas a de audicidn

1 [ Tengo problemas de audicidn pero no me suponen una dificultad

2 O Tengo problemas de audicion gue me suponen una dificultad

3 O Tengo problemas de audicidn gue me impiden realizar mis actividades cotidianas

déLa paralisis facial le impide sus actividades cotidianas?

00O Mo tengo paralisis facial

1[0 Tengo pardlisis facial pero no me supone una dificultad

2 O Tengo paralisis facial qgue me supone una dificultad

3 O Tengo parélisis facial gque me impide realizar mis actividades cotidianas

éLos problemas de vision le impiden sus actividades cotidianas?
00O No tengo problemas de vision
1 [0 Tengo problemas de visidn pero no me suponen una dificultad

2 O Tengo problemas de visidn que me suponen una dificultad
3 O Tengo problemas de visidn que me impiden realizar mis actividades cotidianas
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P5.-

dTiene problemas para moverse o caminar?

0O Mo tengo problemas para moverme o caminar.

10 Tengo algunas dificultades pero puedo arregldrmelas solo
2 0 No puedo caminar sin ayuda

3 0O Mo puedo caminar de ninguna manera

£5u estado de salud ha afectado su perspectiva de la vida? (por ejemplo, su confianza, su
vulnerabilidad, sus relaciones sociales, el cuidado de su familia, su profesion, tener hijos)?

0 O Mo ha tenido ningun efecto o el efecto ha sido positivo
10O Hatenido un pequefio efecto negativo

2 O Hatenido un moderado efecto negativo

3 0O Hatenido un gran efecto negativo

Dolor: a lo largo de nuestra vida la mayoria de nosotros hermos tenido dolor de vez en cuando,
como un leve dolor de cabeza, esguinces y dolor de muelas. ¢Ha tenido algin otro tipo de dolor
que no sean estos anteriores durante la dltima semana?

0 O Ninguno

10 §i, dolor leve

2 O si, dolor moderado
30 s, dolor severo

P8.- (Actualmente sufre de ansiedad o depresion?

00 No

1 O Si, leve ansiedad o depresidn.

2 O 5i, moderada ansiedad o depresidn
3 O Si, extrema ansiedad o depresion

5i quiere hacer algun comentario adicional sobre el impacto de la NF2 en su calidad de vida, por favor

escribalo a continuadcion:

Ho completado el cuestionario NFTI-QOL.
Muchas gracias por su participacion.
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Tabla recogida de Hornigold, Rachel E., et al... 2012 (38)

Symptoms/Signs

Not Present (n)

Present, but Causes
no Difficulty with
Usual Activities (n)

Causes Some
Difficulty with
Usual Activities (n)

Stops Usual
Activities (n)

Q1. Hearing problems 8 (16%) 9 (18%) 24 (48%) 9 (18%)

Q2. Dizziness or balance problems 8 (16%) 3 (6%) 32 (64%) 7 (14%)

Q3. Facial weakness 27 (54%) 10 (20%) 10 (20%) 3(6%)

Q4. Sight problems? 15 (40%) 7 (19%) 15 (41%) 0 (0%)

Q5. Mobility No problems (n) Some difficulty, can Unable to walk Unable to walk

manage on own (n) without help (n) at all (n)
10 (38%) 21 (42%) 8 (16%) 2 (4%)

Q6. Role on outlock on life (e.g., Positive or no Small negative Moderate negative Large negative
confidence, vulnerability, effect (n) effect (n) effect (n) effect (n)
Emg’”é:r'g(i’rfa“"g for 9 (18%) 16 (32%) 16 (32%) 9 (18%)

Q7.Pain None Mild Moderate Severe

26 (52%) 12 (24%) 11 (22%) 1(2%)

Q8.Anxiety and depression None Mild Moderate Extreme

21 (42%) 15 (30%) 9 (18%) 10 (5%)
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Anexo 2. Cuestionario sobre l|la calidad de vida en la
Neurofibromatosis tipo 1 (INF1-QOL).

Tabla recogida de Ferner, Rosalie E, et al...2017 (40)

The INF1-QOL 14 item questionnaire — responses in 50 NF1 participants.

INF1-QOL Question No problem n Mild Problem n Moderate Problem n Severe Problem n Pearson Correlation with Total INF1-QOL Score (p 2-
(%) (%) (%) (%) tailed)
Q1 Vision 24 (48) 20 (40) 5(10) 1(2) .380 (.006)
Q2 Cosmetic appearance 26 (52) 16 (32) 4 (8) 4 (8) 623 (<.001)
Q3 Pain quality 25 (50) 20 (40) 4 (8) 1(2) .810 (<.001)
Q4 Pain Intensity 21(42) 19 (38) 8 (16) 2(4) 671 (<.001)
Q5 Learning problems 16 (32) 25 (50) 9(18) 0 (0) 678 (<.001)
Q6 Behaviour and personality 27 (54) 18 (36) 4(8) 1) .569 (<.001)
Q7 Mobility and walking 42 (84) 4(8) 4(8) 0 (0) 620 (<.001)
Q8 Weakness, numbness, clumsiness in 37(72) 11 (24) 2(4) 0(0) 698 (<.001)
hands
Q9 Speech 36 (72) 12 (24) 2(4) 0 (0) 496 (<.001)
Q10 Bones 37(72) 11 (24) 2(4) 0 (0) .608 (<.001)
Q11 Breathing 42 (84) 8(16) 0(0) 0 (0) 351 (012)
Q12 Sleeping 22 (44) 19 (38) 8 (16) 1(2) .598 (<.001)
Q13 Role and outlook on life 13 (26) 16 (32) 14 (28) 7(14) .693 (<.001)
Q14 Depression and anxiety 18 (36) 16 (32) 14 (28) 2(4) .802 (<.001)
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Anexo 3. Psicopedagogia, herramientas en el proceso de aprendizaje.

Tabla de elaboracion propia basada en la informacién recogida de (12)

Aspectos psicomotores

Dificultad en la coordinacién motora fina y gruesa.

La mayoria de los pacientes con NF encuentran
dificultades en coger un libro, un boligrafo, tijeras,
atarse los cordones de los zapatos, etc. Ademas,
pueden encontrar dificultades en montar en
bicicleta, nadar, correr, etc. Todo ello les ocasiona
miedo en areas escolares como la Educacion Fisica
Por otro lado, presentan dificultades en el
aprendizaje de caligrafia debido a los problemas de

coordinacion fina.

Atencion

Suelen presentar una atencion dispersa
derivdndose en problemas para concentrarse en
una determinada actividad.

En algunos casos presentan TDAH

Practica de deportes que potencien la coordinacion motora gruesa, respetando sus
preferencias

Promover actividades manuales que aumenten el control fisico fino.

Probar diferentes elementos para escribir como, por ejemplo, las empufiaduras, y dejar que
el nifio use el que mejor se adapte a él.

Suficiente con una caligrafia legible, no exigir una caligrafia perfecta.

Evitar tareas de copiar o escribir demasiado extensa.

Dar la oportunidad en determinadas ocasiones de que el nifio haga examenes orales en vez
de escritos. También esté la posibilidad de que dicte las respuestas a otra persona.

Un recurso de utilidad que facilite las tareas son los ordenadores.

Para que pueda adquirir un hébito progresivo en las actividades que realice sera necesario
demandarle progresivamente mayor tiempo en las tareas de atencion.
Potenciar el desarrollo del pensamiento metacognitivo. Es decir, que vaya tomando

conciencia de la distraccion y como afecta a sus tareas, asi como ensefiarle estrategias para
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Percepcién

Dificultades en la orientacion visoespacial y en la
distincién figura-fondo como por ejemplo en el
calculo de distancias o profundidades, posiciones y
tamafios de algo en el espacio.

Puede invertir o alternan letras, nimeros, palabras y
oraciones completas al leerlas, copiarlas o

escribirlas.

O

O

O

O

controlar esta misma.
Ensefar técnicas de estudio adaptadas a sus necesidades. Crear hébito y rutina de trabajo
(espacio fijo de estudio, buena iluminacion y sin elementos que puedan distraer a la persona)
siendo los padres y/o tutores fundamentales en esta tarea.
El interés y la fatiga psicofisica influyen en la distraccion
Ejemplos de estrategias para atender mejor:
Conducta de rastreo visual: atencion sucesiva de todo el campo, detenerse en cada uno
de los aspectos durante breve tiempo)
Focalizacién visual y auditiva: estrechar campo de atencién hacia determinados aspectos
hasta la adaptacién de a vision o audicion, posteriormente centrarla en los estimulos que
se desean percibir)
Conductuales visuales comparativas
Autoinstrucciones: hablarse asi mismo en voz baja, las primeras veces supervisado por el
profesor que le vaya dando instrucciones a la hora de realizar una tarea.

Revision/ correccion de tareas

Proporcionar mas tiempo para terminar tareas viso- perceptivas. Situar al nifio en primera fila
cerca de la pizarra.

Realizar ejercicios cinestésicos: escribir en la pizarra, caminar, pintar con los dedos,
deambular en la habitacion.

Recuerdan mas lo que oyen que lo que ven.

Presentar los materiales nuevos, los de lectura que sean claros, legibles y en hojas limpias.
Instrucciones dadas oralmente.
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Dificultad en la percepcién social y el lenguaje

corporal

Inteligencia

El coeficiente intelectual se encuentra ligeramente
disminuido respecto a personas que no presentan
NF. Solo una pequefa parte de estos pacientes
presentan retraso mental severo.

Si una persona presenta dificultades en el
aprendizaje y se le proporcionan los recursos y
apoyos necesarios, no aumentan progresivamente

con la edad e incluso pueden mejorar.

Funciones ejecutivas

Dificultad en la organizacion. Lentitud a la hora de
estructurar y comenzar una actividad

Dificultades en la planificacién y organizacién del
tiempo

Inconvenientes a la hora de salir de la rutina, poco
flexibles.

Problemas en la dotacién de sentido y compresién

de la informacion

Ensefar el comportamiento social adecuado, no debemos aceptar que aprendera por si solo
sin ayuda. Ejercicios de desemperio de roles son de gran utilidad para representar
determinadas situaciones diarias que pueda encontrarse dialogando sobre los posibles actos

ante estas.

Estudiar las habilidades y capacidades del nifio. Elaborar un programa disefiado para hacer
frente las dificultades que pueda tener, asi como sus necesidades y la potenciacién de sus
habilidades.

Desarrollar estrategias de aprendizaje priorizando la comprension frente a la memoria y los
procedimientos.

Emplear las nuevas tecnologias como un recurso educativo ya que los medios audiovisuales

e informaticos atraes a los nifios. La experiencia recreativa es la mejor forma de aprendizaje

Calendario para que registre sus tareas y actividades. Ayudarle a organizar su mesay
materiales. Una vez acabada la jornada escolar, se aconseja ayudarle a organizar los
deberes que tenga que hacer en casa.

Estimularle a que comience a realizar sus tareas, explicandole oralmente los pasos a seguir.
Dividir las tareas complejas en subtareas. Realizar retroalimentacion positiva cuando termine
una tarea. Aumentar poco a poco la extension y dificultad de estas.

En tareas de resolucion de problemas ensefiarle a hablar sobre los pasos que se requieren
realizar, le ayudara a verlo con mayor claridad.

Intentar que solo solicite ayuda cuando lo precise ante tareas complejas o confusas. No
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Memoria
o Deficiencia en la memoria espacial

¢ Dificultades en la memoria a corto plazo.

Lenguaje
e Pueden presentar retraso en la adquisicién del
lenguaje. Limitada fluidez verbal
¢ Dificultad en la expresion de sentimientos y

emociones mediante lenguaje no verbal

deberemos anticiparnos ante la minima dificultad que puede presentarsele.
Ofrecer oportunidades para practicar los conocimientos adquiridos permitiendo que pueda

generalizarlos a diversas situaciones.

Repetir instrucciones paso a paso, hacer que el nifio las repita demostrando se sabe lo que
tiene que hacer

Esperar a que el nifio acabe la tarea que esta realizando para poder explicarle la siguiente.
Repasar las materias aprendidas

A la hora de intentar que memorice algo, ensefiarle estrategias para recordar informacion

como el sistema de siglas.

Aumentar Iéxico. Cuando aparezca una nueva palabra en un texto, ejemplificar su significado
e identificarlas en el texto con colores para que los nifios las puedan recordar con mayor
facilidad.

Utilizar juegos de palabras, canciones, rimas, etc. En estos juegos pueden participar los
demas miembros de la familia como los hermano.

Practicar dindmicas grupales o individuales de expresién corporal

Ser pacientes cuando les preguntamos algo y tardan en responder o no consiguen
expresarse bien.

Fomentar la conversaciéon mediante preguntas como qué ha hecho hoy en el colegio, si tiene
deberes, que le gustaria hacer el fin de semana, etc. Le ayudaremos de esta forma a

orientarse y organizarse.
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Conducta
e Pueden tener conductas impulsivas, disruptivas y
poco cooperadores
e Inflexibles, acostumbrados a las rutinas siendo dificil
modificar tareas planificadas.
e Un gran nimero de pacientes presentan
hiperactividad
Personalidad
Debido a las dificultades de aprendizaje, sociabilidad, de
aspecto... es probable que presente un nivel de
autoestima bajo. Si el entorno exterioriza una percepcion
negativa de sus capacidades y habilidades académicas
empeoraran esta situacion.
e Aparicion de frustraciones en la adolescencia
debido a los problemas estéticos

e Suelen ser timidos e introvertidos.

Preparar previamente los cambios a realizar en sus rutinas haciéndoselos conocer con
tiempo.

Se debe ser perseverante y coherente con las instrucciones, organizacién, reglas, etc.
Deben ser acordadas y respetadas por todos

Pueden tener un gran beneficio las técnicas de relajacion adecuadas a sus edades.

Ensefiar a escuchar y nosotros escuchar sus demandas.

Fomentar el desarrollo de su autoconfianza, evitar la sobreproteccion.

No ocultar la enfermedad, hablarlo en el propio nicleo familiar. Proporcionar estrategias de
habilidades sociales

Valorar sus acciones haciéndole sentir util aumentando asi su autoestima y que pueda
socializar alin mas con los demas.

Otorgarle oportunidades cuando se encuentra rodeado de sus compafieros/amigos.
Adquirir la capacidad de atribucion de su propio éxito a su propio esfuerzo

Reforzar su autonomia personal.

RECOMENDACIONES FINALES

Conocer la enfermedad es el primer paso para convivir con ella y abordarla de la mejor manera. Para ello es importante mantener una buena comunicacion

entre los profesionales, la familia y el paciente.

Es un primer momento se debe detener los sentimientos de culpabilidad y ansiedad de los padres. Existen grupos de apoyo

Los equipos multidisciplinarios deberan atender tanto los aspectos médicos como psicoldgicos, psicopedagdgicos y sociales de los afectados de NF.
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1. Datos Institucionales

Mombre de la Entidad | Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis- AANF
Inicio de Actividad

La Asociacian es una entidad sin dnimo de lucro creada en Espafia en 1997

Objetivos

Mejorar la calidad de vida de las personas con neurofibromatosis y sus familias

Ambito

Macional. Unica Asociacion de pacientes con NF de ambito nacional.

Utilidad Piblica

Declarada de utilidad piblica en 2001

Calidad

Certificado 150 9001

Transparencia

https://neurofibromatosis.es/transparencia-2/

Independencia

Mo tenemos dependencia jerarquica, funcional ni institucional de entidades
lucrativas ni de administraciones publicas.

Miembro de

* Socio fundador de la Meurofibromatosis Patient United- NFPU. Afio 2017
s FURORDIS-Rare Diseases Europe. Afio 2009

s Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER). Afio 2008

s Foro Espafiol de Pacientes. Afio 2019

Junta Directiva

* Presidente y Representante Legal: Agustin Campos Mufioz
* Vicepresidencia: Pepi Gonzdlez Renddn

+ Secretaria: Raguel de Gracia Mufioz

s Tesorero: Juan Diego Diaz Sdnchez

&« Vocal: Muria Julian Cardona

Equipo Técnico

+ Direccion: Teresa Tejero Amoedo

* Trabajador social: Rafael Prieto Punzdn

+ Psicdloga: Carmen Sanchez Vazquez

*+ Psicdloga: Maria Fernandez Gomez
Trabajadora social: Elena Martin Acebedo

Servicios

Servicio de atencion y orientacidn
servicio de atencion psicoldgica
Servicio de atencidn social

Revista INFormate

Servicio acompafiamiento CSUR
Congresos Anuales

Canal de Segunda Opinidn Médica
Webinarios

Domicilio social

€/ La Corufia 9 - 28020 — Madrid

Datos de contacto

Teléfonos: 913610042 - Correo-e: info@neurofibromatosis.es

Presencia online

Web: www.neurofibromatosis.es

Facebook: Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis
Twitter: @asociacion_anf

Youtube: Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis
Instagram: neurofibromatosis.es

Linkedin: Neurofibromatosis
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C/La Corufia, 9- 28020 Madrid Teléfono: 913610042  Correo-e: info@neurofibromatosis.es  'Web: www.neurofibromatosis.es
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. Servicios gratuitos ofrecidos por la AANF

La Asociacidn de Afectados de Neurofibromatosis es la unica entidad de dmbito nacional que cuenta con
profesionales especializados en esta patologia. Contamos con dos psicdlogas y un trabajador social con
formacién especifica en Neurofibromatosis (NF) y es ofrecido de manera gratuita independientemente de la
edad, sexo, nacionalidad, lugar de residencia o cualquier otra caracteristica. Es por ello por lo que también
atendemos consultas del extranjero, principalmente de paises de Latinoamérica.

neurofibromatosis.es .-

Se ofrecen telefénicamente, presencialmente y online, para poder abordar las necesidades de todos los
afectados que lo necesiten, independientemente de su provincia de residencia.

Estos son los servicios especializados gratuitos que la AANF ofrece a los pacientes:

Servicio de atencion y orientacion de la Neurofibromatosis (SAONF)

Este servicio es el mds demandado por las personas afectadas de NF, sus familiares y otras personas interesadas
en la patologia. Lleva en funcionamiento desde 1997, cuando nacid la Asociacidn y ha ido profesionalizindose
con el paso de los afios.

Estad coordinado por un Trabajador Social especializado en la patologia. Y supone la primera toma de contacto
con la patologia, desde él se atienden todas las consultas y se ofrece orientacion sobre todas las dudas
relacionadas con la NF: asesoramiento sobre las caracteristicas de la enfermedad, asi como sus principales
complicaciones y sintomas; orientacion al enfermo y familiares e informacién sobre profesionales con
experiencia, aumentando la sensacion de control de la enfermedad y ayudandoles para manejar las emociones
asociadas al diagndéstico de una enfermedad rara, etc.

Servicio de intervencion psicoldgica de la Neurofibromatosis (SIPNF)

El Servicio de Intervencion psicoldgica se puso en marcha hace mas de 20 afios para dar respuesta a los
afectados en su necesidad de encontrar apoyo psicoldgico especializado en la enfermedad.

Realizamos terapia psicoldgica individual, de pareja y familiar, en funcién de las necesidades de cada caso, y
para todas las edades. Se ofrece tanto presencial como en remoto porque no queremos que la distancia fisica
sea un impedimento para recibir ayuda psicoldgica especializada.

Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis - Declarada de Utilidad Publica O.M. 04,06/2001
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Asimismo, ofrecemos orientacion y asesoramiento a los centros educativos que tienen alumnos con NF; a los
Centros Base de Valoracion y orientacion a personas con discapacidad y a otros recursos psicosociales que
trabajan con afectados de neurofibromatosis.

De manera cuatrimestral publicamos articulos de contenido psicosocial en la revista iINFrmate.

Servicio de Orientacion Social (SOS)

Nuestro Trabajador Social, a través de la intervencion sistémica y centrada en la persona, ofrece la posibilidad
de trabajar las habilidades y recursos personales, generando una red de apoyo que parte de la persona afectada
y se extiende por cada dimension de su vida, implicando a aquellas personas de su entorno que deciden
participar en este proceso de mejora.

e Asesoramiento sobre discapacidad, dependencia e incapacitacion

e Busqueda de recursos sociales y econémicos

También ofrece la posibilidad de orientar a los profesionales de servicios sociales, su sintomatologia y cémo
puede afectar a la calidad de vida de las personas que acuden a los servicios sociales de zona.

Canal de segunda opinion de la Neurofibromatosis

Contamos con la colaboracion de un genetista clinico y un oncélogo pedidtrico especializados en
neurofibromatosis a los que se derivan los casos médicos mas complejos para su evaluacion, diagndstico y
orientacion.

. Principales Actividades de AANF

e Revista cuatrimestral INFérmate. Es un proyecto evolutivo que se viene desarrollando desde hace 19 afios, que
informa a afectados de NF y profesionales sociosanitarios interesados en la patologia.

e Congreso nacional de Neurofibromatosis. Se celebra anualmente y cuenta con la participacion de ponentes
especializados en NF a quienes los pacientes pueden trasladar sus dudas.

e Pildoras informativas online: Sobre temas de interés

respecto a la NF. MAYOD mes de la . "
NEUROFIBROMATOSIS™

e Webinarios de formacién y concienciacion sobre NF a
través de charlas en plataformas digitales.

.y
.

= Actividades de captacion de fondos: Mercadillos benéficos, microdonaciones en la plataformaTeaming,
acuerdos de colaboracidn con entidades, venta de loteria, etc.

» Recogida de muestras. En colaboracion con el Instituto de Investigacion Germans Trias i Pujol (IGTP), se
recogen muestras bioldgicas que se envian al instituto para su estudio.
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e Campaiia de sensibilizacién entorno a los Dias Internacionales -17 NF1y 22 de mayo NF2-.
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e Participacién en ensayos clinicos.

e Publicaciones: Cuentos: El pais de Serolav y Cuéntamela una historia Nana; Guias, tripticos, folletos
informativos, etc..

e Comunicacion con asociados: Nueva aplicacion de gestidn de asociados.

e Voluntariado.

. Neurofibromatosis: Situacion de los pacientes de NF

La NEUROFIBROMATOSIS es una enfermedad genética crdnica, degenerativa, incurable y que suele ser
discapacitante, originada por una alteracién de los cromosomas 17 y 22 que provoca un crecimiento

descontrolado de tumores en casi todo el organismo.

Es el trastorno neuroldgico mas comun causado por un solo gen. Se hereda
. en un porcentaje del 50% y es una de las enfermedades autosdmicas
dominantes mas comunes en los seres humanos - es suficiente heredar un
e gen alterado de alguno de los padres para que aparezca la enfermedad-.
* Existe también la mutacion espontanea “de novo” de otro 50% donde los
Vv 7 padres no tienen ninguna alteracién cromosémica ni tienen antecedentes
i ’ familiares. En el caso de la schwannomatosis todavia no se conoce muy bien
como se hereda, pero se sabe que el 5% de los casos se producen por

nuevas mutaciones.
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Existen varios tipos de Neurofibromatosis:

# Neurofibromatosis Tipo I: es una de las enfermedades raras de mayor prevalencia, con una incidencia de 1
de cada 3.000 personas.

# Neurofibromatosis Tipo |I: afecta a 1 de cada 25.000 personas.

# Schwannomatosis: es un tipo raro de neurofibromatosis que afecta a aproximadamente a uno de cada
40.000 nacidos.

Se estima gue en Espafia hay alrededor de 15.000 pacientes de algin tipo de neurofibromatosis, dos millones y
medio en todo el mundo. La Asociacidn aglutina a 1.795 asociados/as. Todas las formas de la enfermedad afectan
por igual a hombres y mujeres, asi como a todos los grupos étnicos.

Las complicaciones fisicas, psiguicas, sensoriales y sociales a las que se enfrentan los afectados son multiples y su
evolucidn muy variable:

s Dolor intenso.

* Riesgo incrementado de tumores cancerigenos. Con lo gue, ademas de vivir con la incertidumbre de una
enfermedad cuyo prondstico se desconoce, estd el miedo a que pueda derivar en algun tipo de cancer.

* Discapacidad sensorial. Pueden quedarse parcial o totalmente sordos o ciegos, especialmente de adultos,
lo que dificulta el aprendizaje del lenguaje de signos o del Braille.

+ Discapacidad fisica (problemas de crecimiento, disfuncidn motora, ... principalmente movilidad), a veces
acompafiada de dolor neuropéatico crénico.

+ Desfiguracion debido a grandes tumores, deformidades y otros problemas dseos, o a la proliferacion
continua de maltiples tumores cutaneos. Son sintomas con una afectacion estética que provocan una pobre
autoimagen, baja autoestima, rechazo y aislamiento social.

* Dificultades de aprendizaje, TDAH y rasgos TEA. Estos limitan y dificultan la vida laboral y la inclusidn social
COn 5us consecuencias psicoldgicas.
+ Epilepsia,

+ Disfuncidn de las vias respiratorias,

« Disfuncion de la vejiga/intestino, etc....

En cuanto a las lesiones que produce la patologia, en la mayoria de los casos, se desarrollan sintomas visibles en la
piel. El dolor puede aparecer como sintoma bien a consecuencia de la enfermedad o bien debido a alguna
intervencidn o tratamiento, y, puede ser crdnico, localizado o generalizado. En ocasiones su origen es un
neurofibroma que se puede extirpar total o parcialmente sin complicaciones, pero otras veces requiere de un
tratamiento paliativo.

En la Neurofibromatosis tipo 1 (NF1), entre el 30 y el 50 por ciento de los pacientes presentan neurofibromas
plexiformes sintomaticos e inoperables. Los neurofibromas son tumores que se forman en el tejido que cubre y

proteege los nervios. Pueden formarse en cualauier parte del cuerpo tanto interna como externamente (muv wvisibles).
La cantidad varia de algunos a cientos o, incluso, miles. Aungque la mayoria de los neurofibromas no son

cancerigenos, pueden aumentar hasta alcanzar un gran tamafio y algunos se vuelven malignos con el tiempo
(aproximadamente el 10 %).

Como resulta evidente, muchas de estas comorbilidades causan discapacidad y/o merman la capacidad para llevar
una vida normalizada y provoca trastornos de aislamiento social, ansiedad y/o depresion. Todo ello, puede
provocar falta de autoestima y rechazo, gue, a su vez, se traduce en una falta de habilidades sociales, déficit en
asertividad, bajo rendimiento escolar, dificultades de incursion en el mundo laboral, etc.
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Cancer y la NF1

Las personas con NF1 tienen un riesgo mayor de desarrollar tumores cancerosos ademds de una predisposicidn
genética a presentarlos en edades tempranas. Estos incluyen un sarcoma llamado tumor maligno de vaina de nervio
periférico (TMVNP), cancer de encéfalo y cdncer de mama. Ademads, una vez que malignizan los tumores, la
quimioterapia y la radioterapia habitual no suelen funcionar en estos pacientes. Los investigadores calcularon
que estos canceres disminuyen la esperanza de vida de las personas con NF1 de 10 a 15 afios de media.

Canceres mas comunes Canceres a una edad mas Canceres potencialmente
temprana mas mortales
= Glioma (de grado bajoy * Glioma de grado bajo = Sarcoma pleomadrfico
alta) + Glioma de grado alto indiferenciado
= Sarcoma * Tumor maligno de vaina = Glioma de grado alto
= Cancer de mama de nervio periférico = TMVNP
« Canceres endocrinos [TMVINF) « Cancer de ovario
= Melanoma + Cancer de mama = Melanoma
= Leucemia linfoblastica
aguda
= Cancer de ovario
Cancer de prdstata
Meningioma

Estas caracteristicas, entre otras, produce en los afectados y sus familias una situacion de gran frustracion, angustia,
inmensa soledad, incertidumbre e indefension que, si no se acomparia de un apoyo adecuado y profesional, pueden
derivar en trastornos psicoldgicos y problemas de integracidn tanto social como laboral. Muchos de ellos son
personas en riesgo de exclusion social.

Los afectados necesitan de un servicio especializado para poder sobrellevar la enfermedad y sus consecuencias
psicoldgicas y sociales y la Asociacion es el dnico centro que atiende las necesidades de este colectivo, sean o no
asociados.

Las neurofibromatosis son enfermedades muy desconocidas y desde |a asociacion se trabaja para recopilar toda la
infarmacién basada en evidencia cientifica, divulgarla e implicar a profesionales del ambito sanitario, social y de la
salud para mejorar el proceso asistencial de los pacientes y, por lo tanto, mejorar su calidad de vida.

Llevamos 25 afios trabajando para mejorar la calidad de vida de las personas afectadas de NF y sus familiares.
Ofrecemos soporte social y emocional a los padres de los nifios recién diagnosticados de la enfermedad, a los nifios
afectados y a los adultos que la padecen, pues todos, en algin momento de sus vidas, necesitan asesoramiento.

Durante estos afios, hemos atendido un enorme volumen de consultas y dado respuesta a las necesidades de
atencion que no son respondidas por ningin otro organismo pdblico o privado; hemos dado a conocer esta
patologia poco frecuente no sdlo a pacientes y familiares, sino a profesionales de diferentes ambitos que
repercuten en las diferentes dimensiones de los afectados.

25 ANOS CAMINANDO JUNTO A PACIENTES Y FAMILIARES
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MEMORIA

Programa de Intervencidon Neurocognitiva en
ninos con Neurofibromatosis tipo 1
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1. RESUMEN

La Neurofibromatosis de tipo 1 (NF1) es uno de los trastornos genéticos mas frecuentes. La
preocupacién mas importante para los pacientes y sus familias es el riesgo incrementado de
desarrollar tumores benignos y malignos de los sistemas nerviosos periférico y central. Sin
embargo, hasta un 80% de los pacientes tienen dificultades en los procesos de aprendizaje. Los
sintomas compatibles con el trastorno por déficit de atencidn/hiperactividad se presentan hasta en
un 60% de los padentes. Los trastornos del aprendizaje son la principal causa de morbilidad a lo
largo de la vida. Los déficits cognitivos son muy variados. Hasta el momento, se ha reportado en la
literatura la asociacion de la NF-1 con la discapacidad intelectual (estimada en el 4-8% de los
pacientes), con el TDAH (en el 40- 60%), con trastornos especificos del aprendizaje (con una
frecuencia estimada del  30- 65% de los nifios) y déficit en habilidades visoespadales y en
funciones motoras.

La definicion del fenotipo cognitivo, asi como el entendimiento real de los procesos cognitivos
subyacentes, es necesario para el desarrollo de métodos que puedan evaluar potenciales
propuestas de intervencion neurocognitiva. Estos déficits producen impacto no solo en los procesos
de aprendizaje, sino en actividades sociales, interpersonales y, en general, en muchos aspectos de
la vida diaria. Los programas de intervencion cognitiva y conductual especificos en esta poblacion,
a dia de hoy, son inexistentes. Es por este motivo que creemos que un programa de
neuroreeducacion cognitiva, en estos pacientes, a edades tempranas podra impactar en el
rendimiento escolar, sodal y, en un futuro, laboral.

Asi pues, dado gque se trata de un trastorno cronico, se plantea la necesidad de un abordaje
terapéutico mas extenso e interdisciplinar con el objetivo de mejorar la calidad de vida de nuestros
pacientes. La reeducacion cognitiva contribuye a alcanzar este objetivo, trabajando de forma
integral sobre el rendimiento cognitivo, autonomia, socializacion y estabilidad emocional.

Por ello, se propone una evaluacion y reeducacion neurocognitiva en pacientes diagnosticados de
MNF1 que se encuentren en edad escolar, con el objetivo de mejorar su rendimiento académico vy
potenciar al maximo los déficits en procesos cognitivos mas basicos (memoria, atencion, lenguaje,
funciones ejecutivas, funciones visoespaciales y/o motricidad).
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2. ANTECEDENTES SORE EL TEMA

La Meurofibromatosis tipo 1 (NF1) tiene una incidencia de 1 de cada 3000 recién nacidos. Es el
trastorno neurogenético autosdmico dominante mas coman, el cual presenta una mutacion del gen
NF1.

En la poblacién infantil existe una elevada incidencia de anomalias en el sistema nervioso central
(SNC), induyendo macrocefalia, gliomas, sefiales de hiperintensidad en Resonancia Magnética
Nuclear (RMN), problemas en motricidad fina y gruesa, déficits neuropsicoldgicos y dificultades de
aprendizaje (2).

Existe asimismo una elevada predisposicion a desarrollar tumores, debido a una mayor inactividad
de la neurcfibromina, proteina que actia como supresor tumoral codificandose en el cromosoma
17q11.2, lugar donde se localiza la alteracion que origina dicha patologia. Uno de los tumores mas
comunes en esta patologia es el glioma de via dptica (3), pero también pueden presentar con una
mayor incidencia que la poblacion general gliomas en otras localizaciones como fosa posterior o
hemisferio cerebral (4).

A dia de hoy, existe un gran nimero de investigaciones que corroboran una disfuncién cognitiva en
estos pacientes (1,3,5-6), iendo los déficits mas representativos en esta poblacidn las funciones
visoespaciales, atencion, velocidad de procesamiento, percepcion visual, coordinacion visomotora,
lenguaje y lectura. Las alteraciones de las funciones visoespaciales son las mas distintivas en esta
patologia (1,7-11,20,25).

Varios estudios corroboran una mayor disminucién en el metabolismo del talamo, lo cual podria
contribuir a los déficits neurocognitivos descritos en la literatura, dado que las alteraciones en el
talamo se asocian con mayor disfuncion en tareas perceptivas y velocidad de procesamiento de la
informacidn. Por otro lado, el thlamo presenta conexiones con areas corticales como la corteza
frontal y prefrontal, asi pues una alteracion en los circuitos cortico-subcorticales, se traduciria a
alteraciones de las funciones ejecutivas (12-14).

Paralelamente, se ha detectado un tamafio significativamente mayor del cuerpo calloso en dichos
pacientes, hallazgo que se asocia con un CI significativamente mas bajo, debido a las dificultades
en razonamiento abstracto, memoria y lectura (1,15-17). Por otro lado, distintos autores, sefialan la
relacion entre la mayor presencia de lesiones hiperintensas en los ganglios basales yfo el cerebelo
con la adquisicion de las habilidades motoras, tanto finas como gruesas (13,18-19).

Asi pues, este patron de alteraciones cognitivas, conlleva que una gran parte de los pacientes
diagnosticados de NF1 tengan dificultades de aprendizaje. El conjunto de estos déficits cognitivos,
repercute negativamente en el rendimiento escolar, requiriendo en la mayoria de los casos una
atencion educativa especial acorde a sus dificultades (21). Este hecho va a condicionar la posterior
adaptacion a la vida social, académica o laboral.

Estudios realizados en pacientes adultos que presentan NF1 han demostrado que las alteraciones
cognitivas persisten en la edad adulta. Las evaluaciones realizadas en pacientes adultos mostraron
un enlentecimiento cognitivo, un menor rendimiento en la pruebas de memoria y dificultades en
funciones visoconstructivas y visoespaciales (5-6,20). Otros estudios también realizados en
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poblacién adulta, han obtenido bajos rendimientos en atencion selectiva y en funciones ejecutivas
(22-24).

A dia de hoy, no estd establecido qué tipo de intervencidn es la mas adecuada y eficaz para la
rehabilitacidn neurocognitiva en poblacidn pediatrica. Pero diferentes autores ya remarcan la
necesidad de realizar una rehabilitacion neurocognitiva lo mas ecoldgica y precoz posible.

Hay descritas diferentes técnicas que han demostrado su eficacia en la rehabilitacion de padentes
con déficits neurocognitivos secundarios a una lesion cerebral (dafio cerebral adquirido) segun los
programas de rehabilitacidn cognitiva basada en la evidencia.

Existen diferentes tipos de programas informatizados que permiten trabajar habilidades cognitivas
concretas. Entre ellas, se ha desarrollado el Aftention Process Training (APT) de Sohlberg para
trabajar la Atencidon. Es un programa de intervencion individualizada, donde se trabajan los
diferentes tipos de atencidn (selectiva, sostenida, alternante y dividida) y que se ha aplicado en
pacientes pediatricos (27-29). También se han reportado otros programas mas especificos para la
memoria de trabajo como el Cogmed, desarrollado por el profesor Klinberg. A su vez existen
programas para trabajar la memoria y habilidades motrices, entre otras. ¥ no podemos olvidar la
intervencian cognitiva y conductual para el TDAH.

La literatura infantil, en relacién con la rehabilitacion cognitiva asociada al dafio cerebral adquirido,
es muy critica con la utilizacion de estos programas. Se ha observado una mejoria en estas
funciones cognitivas especificas concretas (por ejemplo, atencidn, memoria, etc..) pero esta
mejoria tiene poca generalizacion en las adquisiciones escolares como la comprension lectora, la
organizacion de material, etc.. (Melby- Lervag M, 2013).

Es por este hecho que nos planteamos una intervencién de reeducacion precoz tanto de procesos
cognitivos bésicos como en los aprendizajes académicos v el asesoramiento conductual familiar y
escolar. El objetivo es realizar una Intervencién Multimodal Precoz.
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3.

OBIJETIVOS

Con lo expuesto anteriormente el objetivo de nuestro trabajo es:

Evaluar y definir el fenotipo cognitivo v conductual de una muestra de pacdientes con NF1,
con el fin de saber cudles son los procesos cognitivos primarios que interfieren en el
rendimiento académico de estos pacientes.
Realizar una intervencion precoz de las dificultades objetivadas orientada a tres
modalidades:

o Al propio padciente:

» Autoinstrucciones, planificacion, control atencional, grafismo, lectura,
comprension lectora y calculo, entre otras.
o Asesoramiento a los padres en el manejo conductual
o Asesoramiento escolar de los programas individuales a aplicar en el aula

Asi pues nuestro objetivo principal es el de reducir los déficits neurocognitivos que impiden el
funcionamiento adecuado del paciente en su vida diaria (memoria, atencion, lenguaje, funciones
ejecutivas, funciones visoespaciales y/o motricidad), con el fin de favorecer la autonomia del
menor, socializacion e integracion del paciente a su entormo.

Paralelamente, nos proponemos establecer un fenotipo cognitivo de la muestra de pacientes de
NF1.
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4. METODOLOGIA

La poblacion de estudio esta definida por todo padiente con diagndstico de NF1 entre 6 y 16 afios
de edad.

Para conseguir un nivel de significacion del 0,05, se ha calculado el tamafio de la muestra, donde
se prevé una muestra de 70 padientes y 70 controles. Siendo este tamario muestral necesario para
alcanzar los objetivos de este proyecto.

Los pacientes diagnosticados de NF1 procederdn de la Unidad de Enfermedad Neurocutdneas del
Hospital Sant Joan de Déu (Barcelona) y el Hospital de Sant Pau y la Santa Creu, donde se
seleccionaran los pacientes candidatos para entrar en el programa de evaluacion y rehabilitacion
neurocognitiva en base a los siguientes criterios de inclusion y exclusion:

Criterios de inclusion:

a. Edad del paciente entre 6-16 afios

b. Diagnostico Neurofibromatosis 1

c. Cociente Intelectual (CI) de 70 o superior

Criterios de exclusion:

a. Diagndstico previo de trastorno psiquiatrico grave (con tratamiento médico).

b. Pacientes tratados con psicoestimulantes o medicamentos psicotropicos destinados a tratar los
trastornos del estado de dnimo o pensamiento.

c. Presentar patologia del SNC (hidrocefalia, epilepsia, tumores intracraneales), excepto
gliomas asintomaticos o mas de 1 afio fuera de tratamiento.

Dado gue encontrar poblacidn sana control resulta dificil v con el objetivo de que el maximo
numeros de nifos afectos de NF-1 se puedan beneficiar de una intervencion neurocognitiva, se
distribuiran los sujetos de la siguiente forma:

- Grupo 1: nifos con NF-1 (n=40+-) de evaluacion y tratamiento
- Grupo 2: nifios con NF-1 (n=40+-) sdlo evaluacion y gue servira de grupo control.

Estos sujetos serdn seleccionados y distribuidos en los grupos de forma aleatoria o bien, en el
grupo sdlo de evaluacion, aquellos que no puedan asistir por proximidad al tratamiento semanal.

En la evaluacion neurocognitiva, exploraremos las diferentes funciones cognitivas a través de
pruebas estandarizadas y validadas en esta poblacidn, en funcidn de la edad utilizaremos unos test
u otros. Nuestro objetivo con esta evaluacion es afinar en aguellos procesos cognitivos que estan
alterados para asi poder rehabilitar de manera mas espedifica los déficits cognitivos.

Somos conscientes que es una exploracion larga, y con el fin de no sobresaturar y cansar al
paciente es importante combinar adecuadamente las pruebas. El protocolo de evaluacidn
neurocognitiva disefiado para este estudio se adjunta en Anexos (Ver Anexo I).
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La creacion de este protocolo de evaluacion tan especifico, nos va a permitir aislar los procesos
cognitivos para determinar cual de ellos estd alterado y esta influyendo negativamente en el
rendimiento cognitivo, y poder asi disefiar un plan de rehabilitacion lo mas adaptado y ajustado a
las alteraciones cognitivas que muestran nuestros pacientes.

Andlisis Estadistico

El andlisis estadistico se realizard mediante SPSS version 22. Para el andlisis de los estadisticos
descriptivos del grupo que recibe tratamiento se presentaran: las medias, desviacion tipica,
mediana y rango intercuartil. Las variables obtenidas en las evaluaciones neuro-cognitivas, seran
convertidas en puntuadiones T (media:50, dt:10), corregidas por edad y género.

Para demostrar la eficacia de la rehabilitacion neurocognitiva en la poblacion de estudio, se
realizard una evaluacion neurocognitiva antes de la rehabilitacion (pre-tto) y otra después de recibir
rehabilitacion (post-tto), y ambas evaluaciones se compararan entre ellas (grupos apareados). Asi
pues se realizara una comparacion de medias con datos apareados (evaluaciones pre y post del
grupo gue recibe tratamiento). En caso de que la distribucion sea normal se utilizara el test
parameétrico 7, en caso de que la distribucion no siga la distribucion normal se utilizara test
Wilcoxon.

Se estudiard estadisticamente si las diferencias obtenidas son significativas.

Asi pues, para analizar si las muestras (grupo control y grupo experimental) siguen una distribucion
normal, se utilizara la prueba de normalidad de Shapiro-Wilk. Para realizar un analisis bivariante de
muestras independientes se utilizara la prueba U-Mann-Withney, y la prueba T para aquellas que
siguen distribucion normal.

Los resultados se consideran significativos para valores de p inferiores a 0,05.
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5. PLAN DE TRABAJO

La duracion del trabajo se realizard en 3 afios, con la siguiente distribucion cronoldgica:

Primer afio: muestra total de 40 (20 nifios en Grupo de tratamiento y 20 nifios en Grupo Control)
1- Septiembre- Diciembre 2016: seleccion, evaluacion neuropsicoldgica y distribucidn a grupos
2- Enero- julio 2017: intervencion neurocognitiva con la siguiente modalidad
a. Directa al nifio (cognitive): 1 vez a la semana
b. Familia (manejo conductual): 1 vez al mes
¢. Escolar (asesoramiento académico): 1 vez al trimestre
3- Septiembre- diciembre 2017: revaloracion

Segundo afio: repeticion del primero pero con nuevos sujetos

Tercer afio: andlisis de datos y presentacion de resultados en congresos, asociaciones, etc..
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6. VIABILIDAD DEL PROYECTO DE INVESTIGACION

Toda esta situacion cobra mayor importancia si tenemos en cuenta que a dia de hoy, no se esta
ofreciendo ninguna intervencidn cognitiva a estos pacientes. Es por ello que es de vital importancia
una evaluacion neuropsicoldgica para asi poder crear un perfil cognitivo de cada sujeto, y poder
iniciar un programa de rehabilitacidn cognitiva especifico a las alteraciones cognitivas detectadas,
con el objetivo de minimizar el impacto que estas puedan tener en el rendimiento académico,
consiguiendo un mejor funcionamiento cognitivo.

Asi pues, la particularidad de este proyecto radica en la posibilidad de poder detectar las
alteraciones neurocognitivas v los resultados obtenidos de una intervencion directa. Ademas, dada
la poca literatura al respecto, se pretende ofrecer una propuesta de abordaje para el futuro de
estos nifios, aspecto que supondrd un avance en el tratamiento de las alteraciones cognitivas en
poblacion pediatrica.
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Anexo 6. Cartel Programa educativo.

Cartel de elaboracion propia.

TALLER EDUCATIVO

PARA FAMILIARES Y TUTORES QUE
CONVIVEN CON LA ENFERMEDAD DE
NEUROFIBROMATOSIS

SALA DE DOCENCIA

Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis

Impartido por 2 Enfermeras especialistas en pediatria, 2
Psicologos con formacion en NF y 2 Trabajadores Sociales.

INSCRIPCION: DEL | AL 13 DE ABRIL

PARA MAS INFORMACION:

Email: vivirconNF@programa.com
Teléefono: 91 23456 78

Asociacion de Afectados.de Neurofibromatosis
C/ La Coruiia, 9/ 28020 Madrid
Hospital Universitario Nifio Jests
Av. de Menéndez Pelayo, 65, 28009 Madri
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Anexo 7. Triptico informativo.

Triptico de elaboracion propia.

il © DIRECCION

nograma

Introduccién, conceptos sobre la NF
« En qué consiste
« Sintomas asociados a la
enfermedad
« Complicaciones
« Posibles tratamientos actuales
Cuidados que pueden ofrecer
Puesta en comtin de sentimientos

CONTACTO

vividos y experiencias personales E

Fases de afrontamiento de la )

enfermedad N
« Fases

grernasintwall FECHAS Y HORARIOS
o el N 1AL 13 DE ABRIL ¢06mo convivir con
que haya actualmente para mejorar la
calidad de vida de los pacientes I a enf erm ed ad d e
proceso de aprendizaje o NEUTOfIbfom atoglg')
B ity o TALLER IMPARTIDO e

Psicopedagogia, herramientas en el mes de Mayo- Junio

%

Cuidado del familiar afectado dela POR: §
enfermedad NF & .
Trasposicion de las herramientas &
quiridas Ivg,,mM
llo de habilidades

“q Hospital Infantil Universitario

Nifio Jesus
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Anexo 8. Autorizacién para la obtencién de listado de familias
afectadas por la enfermedad de NF.

Autorizacion de elaboracion propia basada en Wonder.Legal Espafia (59).

AUTORIZACION PARA EL USO DE DATOS PERSONALES:

Por medio del presente, YO .....cccvvvviiiiiiiiiiiinnnns con DNI/ NIF ....................... , con

domicilioen ...............o...

AUTORIZO A:

La Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis y al Hospital Universitario Nifio Jesus
guienes actlan como responsables del tratamiento de datos personales, para que en los
términos legalmente establecidos realicen la recoleccion, almacenamiento, uso, circulacion,
supresion y en general, el tratamiento de mis datos personales que he procedido a entregar
0 entregaré, tal y como se dispone en la Ley Organica 3/2018 de 5 de diciembre, de Proteccién
de Datos Personales y garantia de los derechos digitales (LOPDGDD) y el Reglamento
general de Proteccién de Datos (RGDP) 2016/679. En este sentido, afirmo que he sido
informado que el uso de mis datos personales tiene la siguiente finalidad:

Obtencion de listado de familias afectadas de la enfermedad de NF

Asimismo, se informa que los datos personales no se transferiran a terceras personas,

excepto por obligacion de alguna ley.

Del mismo modo, el interesado podré ejercer su derecho de acceso, rectificacion, cancelacioén,

oposicion o portabilidad relativo a este tratamiento, dirigiéndose siempre al siguiente correo

electrénico ...l o al siguiente correo postal .....................

Para que asi conste, firmo la autorizacionen .....................ooco - LT
del ...........

Firma:
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Anexo 9. Documento inscripcién al Programa educativo.

Formulario de elaboracién propia.

FORMULARIO DE INSCRIPCION AL PROGRAMA EDUCATIVO:

NOMBRE Y APELLIDOS DEL SOLICITANTE:

FECHA SOLICITUD:

DATOS PERSONALES

NOMBRE Y APELLIDOS DNI
DIRECCION CODIGO POSTAL
TELEFONO MOVIL CORREO ELECTRONICO

Seran habilitados 4 grupos en dos dias diferentes con la posibilidad de dos turnos distintos,
en horario de mafiana o de tarde con el fin de que los familiares y/o tutores puedan acudir al

taller educativo en el horario que mejor les convenga segun su disponibilidad.

HORARIO

Marcar el horario que le interese:

GRUPO 1: MARTES | GRUPO 2: MARTES | GRUPO 3: JUEVES GRUPO 4: JUEVES

Turno de mafana Turno de tarde Turno de mafana Turno de tarde
10:30 — 13:00 17:30 — 20:00 10:30 — 13:00 17:30 — 20:00
O O O O

Firma solicitante:
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Anexo 10. Evaluacion del proceso y la estructura del programa

educativo para los docentes

Cuestionario de elaboracién propia.

1. Numero de participantes

10 20 30 40 50 6] 70 8] oJ 100
Insuficiente Adecuado

2. Lugar de celebracion

10 2] 30 40 50 6] 70 8] 9J 100
Inadecuado Adecuado

3. Captacion de la poblacion diana

10 2] 307 4] 501 6] 701 8] 9l 100
Inadecuada Adecuada

4. Fechas y horarios

10 201 307 4] 501 6] 701 8] 9l 100
Inadecuados Adecuados

5. Numero de sesiones

10 201 30 4] 501 6] 701 8] 9] 100
Inadecuado Adecuado

6. Duracion de las sesiones

10 201 30 4] 501 6] 701 8] 9] 100
Inadecuada Adecuada

7. Contenidos y técnicas educativas

10 2] 30 40 50 6] 70 8] oJ 100
Inadecuados Adecuados

8. Calidad materiales

10 20 30 40 500 6] 700 8] o] 100
Inadecuado Adecuado

9. Observarciones
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Anexo 11. Evaluacién anonima del programa educativo por parte de

los participantes.

Cuestionario de elaboracién propia.

RESPECTO A LOS DOCENTES:

1 2 3 4 5
Muy deficiente | Deficiente | Regular Bueno Excelente

1. Dominio de los conocimientos O O O U U
2. Lenguaje adecuado y claridad en O Ol Ol U U

sus explicaciones
3. Respuestas adecuadas a las O Ol Ol U U

preguntas planteadas.
4. Organizan las sesiones O] O O L U
5. Calidad sesiones L] U] 0 U U
6. Aplican didacticas distintas O l H ] ]
7. Trato personal O O l [ U
8. Valoracion global de los docentes O O l [ U

RESPECTO AL PROGRAMA EDUCATIVO:
1 2 3 4 5
Muy deficiente | Deficiente | Regular Bueno Excelente

1. Cantidad de asistentes O O O U U
2. Lugar de celebracion de los talleres O O O U U
3. Fechas y horarios Ul Ol Ol U U
4. Duracion sesiones
5. Contenidos tedéricos y practicos O O Ol [ ]
6. Técnicas educativas utilizadas O O O U U
7. Materiales adaptados a las O Ol Ol U U

necesidades
8. Participacion en los talleres O O O L U
9. Valoracion global del programa OJ O Ol U U

educativo

Observaciones:
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Anexo 12. Evaluacion andénima de satisfaccion por parte de los
participantes.

Cuestionario de elaboracién propia.

A continuacion, se le haran una serie de preguntas, las cuales respondera con la mayor

sinceridad posible.

1. ¢ Como se siente respecto al afrontamiento de dicha enfermedad tras la realizacion

de este programa?

2. ¢Seria capaz de aplicar los conocimientos aprendidos respecto al cuidado,
utilizacion de herramientas psicopedagogicas en el proceso de ensefianza-

aprendizaje y ante las diversas complicaciones?

3. ¢Qué significa para usted cuidar a un familiar con Neurofibromatosis?

4. ¢Qué beneficios ha tenido para usted realizar este programa educativo?

5. ¢Ha cumplido este programa sus expectativas? ¢Qué le ha gustado mas y que le

ha gustado menos del taller que ha recibido?

6. ¢Recomendaria este programa educativo a otros padres y/o tutores de personas

gue padezcan Neurofibromatosis?

Observaciones:
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Anexo 13. Cuestionario an6nimo de conocimientos antes y después
del taller (a corto y largo plazo) sobre la enfermedad de NF.

Cuestionario de elaboracién propia.

Conteste a las siguientes preguntas sobre la enfermedad de Neurofibromatosis

1. La enfermedad de neurofibromatosis (NF) se trata de un conjunto heterogéneo de
hasta 3 trastornos hereditarios de transmision autosémica dominante con variable
expresion clinica.

L1 Verdadero [ Falso

2. Las manchas hiperpigmentadas o manchas café con leche, asi como los
neurofibromas cutdneos son manifestaciones mas comunes de la NF2.
UJ Verdadero L] Falso

3. La afectacion en los dos nervios auditivos se asocia con la NF2.

U] Verdadero L] Falso

4. El diagnéstico prenatal se realiza a través de la recogida de una muestra de
vellosidad coriénica pero solo seré posible realizarlo si previamente se ha realizado
un estudio molecular de los padres habiendo detectado la mutacion.

L] Verdadero U] Falso

5. Los crecimientos hormonales observados en la pubertad y en el embarazo no estan
asociados con un aumento de los sintomas y a la severidad de la expresion de las
NF.

L1 Verdadero [ Falso

6. Actualmente no existe un tratamiento general para la NF, pero los tratamientos
actuales estan enfocados en la prevencion y manejo de las posibles complicaciones
gue ocasiona dicha enfermedad
U] Verdadero L] Falso

7. ¢Tienes constancia de algin ensayo clinico actual para tratar la enfermedad de NF?
¢,Conoces algun tratamiento en desarrollo?

8. ¢Qué impacto puede tener el padecer Neurofibromatosis en la calidad de vida de

los pacientes y familiares?
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9. Una enfermera escolar tiene un papel muy importante, colabora con los maestros
detectando las necesidades que pueda tener un nifio estableciendo junto con los
padres un plan de atencibn que permita al nifio seguir desarrollandose
académicamente a pesar de las dificultades.

1 Verdadero [ Falso

10. ¢ Qué cuidados se pueden llevar a cabo a un nifio con Neurofibromatosis?

11. ¢ Conoces algun programa, grupo de apoyo o terapia?

12. Cuando se identifican las dificultades en el aprendizaje, se convierten en un derecho
y un deber implantar un programa educativo cuyo proposito sea proporcionar un
aprendizaje adecuado a las necesidades de dichos nifios.

U] Verdadero [ Falso

13. ¢Conoces alguna herramienta que pueda ayudar a afrontar y mejorar las
dificultades del aprendizaje en personas afectadas de NF?

14. La Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis (AANF) es la Unica entidad de
ambito nacional que cuenta con profesionales especializados en NF.

U] Verdadero L] Falso
15. ¢ Cuantas personas afectadas de NF crees que hay en Espafia?
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