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Resumen

Introduccién: Son escasas en Espafia las publicaciones sobre la epidemiologia de las enfer-
medades raras que afectan a la vision. Se desconocen datos de interés como la demora en el
diagndstico, si el paciente encontrd el diagnostico en su municipio o fuera de él, el impacto
por edades, el mapa geografico de estas enfermedades, posibilidad de tratamiento o el es-
tado de su calidad de vida. Objetivo: Disefiar y validar un cuestionario para conocer el perfil
sociodemografico de personas con enfermedad rara visual, su acceso al diagnoéstico y el uso
de recursos sanitarios y psicosociales. Métodos: En marzo 2022 se elabord el cuestionario,
que fue sometido a un juicio de expertos y a una aplicacién piloto. Esto llevo a realizar cam-

bios el cuestionario original. Se obtuvo de esta manera un instrumento definitivo llamado
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Cuestionario EDERVE constituido por 43 items, repartidos en tres bloques: 1. Datos socio-

demogrdficos, 2. Sanidad y 3. Recursos y Servicios del paciente.

Conclusiodn. Se ha disefiado y validado un instrumento de alta fiabilidad para conocer el
perfil sociodemografico de personas con enfermedad rara visual, su acceso al diagnéstico y

el uso de recursos sanitarios y psicosociales

Introduccion

Las enfermedades raras que afectan a la vision son la primera causa de discapacidad
visual en jovenes. Tal y como indica su nombre, se trata de enfermedades cuya
prevalencia es baja, siendo esta de 5 0 menos de 5 personas afectadas por cada
10000 nacimientos (Enfermedades raras oculares, s. f.; Rubinstein et al,, 2017).

Existen numerosas enfermedades raras que afectan a la vision, siendo la mayoria de
etiologia genética. El patron de herencia de estas enfermedades que afectan a la
vision es mayoritariamente mendeliano, aunque también hay algunas ligadas al
cromosoma X como es el caso del albinismo ocular; otra es mitocondrial, como
ocurre con la neuropatia hereditaria 6ptica de Leber y otras de estas enfermedades
se producen de forma espontanea como el sindrome de Wagr (Millan, 2018). El
hecho de que la mayoria de estas enfermedades tengan una etiologia genética hace
en muchas ocasiones casi imprescindible la confirmacion del diagnéstico mediante
prueba genética. Pero la realidad es que muchas de estas personas no tienen acceso
a dicha prueba, como ocurre en la mayoria de los pacientes con acromatopsia
(Achroma, 2018).

El diagnostico de estas enfermedades es dificil debido principalmente al
desconocimiento que hay sobre ellas. El tiempo medio para obtener un diagndéstico
desde la aparicion de los primeros sintomas se sitia en unos 5 afios. Pero incluso, en
el 20% de los casos este tiempo se alarga hasta los 10 afios (Enfermedades raras
oculares, s. f.; Solves Almela, 2018). Pero a esto se suma las diferencias existentes
entre zonas geograficas, que llevan a que pacientes de ciudades con menos servicios
tengan que asumir los costes para acudir a centros médicos alejados de su residencia
y poder acceder asi a un diagnéstico de su enfermedad (Bastida-Lépez & al., 2012;
World Health Organization, 2019).

La mayoria de las enfermedades raras que afectan a la visién no tienen tratamiento.
Si bien es cierto, el ojo es un érgano facilmente accesible y en los ultimos afios se
estd trabajando en la obtencién de fairmacos, terapias génicas y terapias celulares
que minimizan e incluso mejoran la vision de estos pacientes (Catala, 2020; Millan,
2018).

La evolucidon de estas enfermedades es distinta dependiendo de varios factores
como son la patologia, el propio paciente o la etiologia pudiendo desembocar en un
estado de baja vision o incluso la ceguera total. Por tanto, estas enfermedades
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suponen un impacto en la calidad de vida de las personas diagnosticadas al tratarse
de enfermedades poco conocidas, altamente discapacitantes y carecer de un
tratamiento (Enfermedades raras oculares, s. f.; Gutiérrez Alvarez, 2022; Posada et al.,
2008). Pero el diagnéstico de cualquier enfermedad rara y, por ende, de aquellas que
afectan a la visién no repercute tan solo en el paciente que ha sido diagnosticado,
sino que también supone un impacto en la familia. En ocasiones es necesaria una
reestructuracion de la dindmica familiar, redistribuyendo roles, reduciendo o
abandonando la vida laboral, minimizando la vida social y de ocio e incluso
afectando a la relacion de pareja (Gémez y Pefialver, 2015; Solves Almela, 2018;
Torres, 2019).

Por otro lado, para el propio paciente supone un impacto psicolégico alto. Estas
personas suelen presentar puntuaciones bajas en autoconcepto, afectando a su
salud emocional. Ademas, los pacientes con estas patologias suelen negar su
discapacidad, lo que afecta a su autoeficiencia en el dia a dia y por tanto repercute
en su calidad de vida (Anil & Garip, 2018; Chacén-Lopez & Lopez-Justicia, 2020;
Chaumet-Riffaud et al., 2017; Zapata, 2018).

En los ultimos afios se ha vivido un importante aumento de la presencia de las
entidades de pacientes en los foros sobre la discapacidad y en la capacidad de éstos
en generar impacto en las politicas sobre sanidad, salud e investigacion. Pero es
necesario tener datos estadisticos y epidemioldgicos sobre las enfermedades raras
que afectan a la visién. Para ello, los registros de pacientes pueden ser un buen
instrumento que favorece la investigacion y por tanto el conocimiento de estas
patologias. Asi mismo, permite realizar un seguimiento del estado de salud del
paciente tener una vision del recorrido de la enfermedad, de las repercusiones
negativas de la patologia o mejoras que pueden ser implementadas en el tratamiento.
Esto lleva a prestar una mejor atencion al paciente que revertira en un aumento de
su calidad de vida. Aunque es cierto que es necesaria una regulaciéon respecto a
aspectos legales y éticos de estos registros (del Alamo Martin, 2021).

En esta linea, cabe destacar la existencia de una base de datos creada por el Instituto
de Salud Carlos Il y denominada Registro de Pacientes con Enfermedades Raras. El
objetivo del registro es proporcionar informaciéon sobre el nimero de pacientes y su
distribucién geografica a los agentes implicados (profesionales sanitarios, pa-
cientes, familias e investigadores). De esta manera se pretende fomentar la investi-
gacion en enfermedades poco frecuentes, impulsar su visibilidad y favorecer la toma
de decisiones para realizar una adecuada gestion sanitaria y distribucién de los re-
cursos. Ademas, esta base de datos ayudaria a crear un mapa sobre la situacién y el
estado de los pacientes en Espafia.

A pesar de la iniciativa de estos registros de pacientes, son aun escasas en Espafia
las publicaciones sobre la epidemiologia de las enfermedades raras que afectan a la
vision. Se desconocen datos de interés como la demora en el diagnéstico, si el pa-
ciente encontré el diagnoéstico en su municipio o fuera de él, el impacto por edades,
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el mapa geografico de estas enfermedades, posibilidad de tratamiento o el estado de
su calidad de vida.

Por ello, el objetivo de este trabajo es disefiar y validar un instrumento de recogida
de informacidn en pacientes con una enfermedad rara que afecta a la vision que per-
mita conocer:

- datos sobre la prevalencia de las enfermedades raras visuales y sus for-
mas sindromicas.

- el acceso al diagndstico de los afectados de una enfermedad rara con afec-
tacion visual con relacion al tiempo de diagnéstico, al estudio genético, a si
ha habido un desplazamiento para ello y al especialista que lo ha dado.

- los recursos y servicios disponibles y necesitados por los pacientes de una
enfermedad rara con afectacion visual.

Método

Se realiz6 un estudio instrumental de validez de contenido respecto al instrumento
EDERVE que se cre6 con la finalidad de obtener informacién sobre diferentes
aspectos relacionados con el diagnoéstico y la calidad de vida de las personas
diagnosticadas con una enfermedad rara que afecta a la vision. Este estudio se llevo
a cabo en las siguientes fases:

1. Disefio del instrumento

2. Realizacién juicio de expertos
3. Aplicacion de una prueba piloto
4. Version final del instrumento

Participantes

Para la realizacidn del estudio se necesitaron dos grupos de participantes. Por un
lado, el grupo utilizado por el juicio de expertos y, por otro lado, el grupo utilizado
en la aplicacion piloto.

Juicio de Expertos

Para comprobar la validez de contenido del cuestionario que se creé ad hoc se llevé
a cabo un juicio de expertos al que fueron sometidos los items del instrumento se
cred un grupo formado por 9 jueces expertos en la materia, de los cuales 5 eran
mujeres y 4 hombres. Los jueces fueron elegidos atendiendo a varios criterios. En
primer lugar, que fueran conocedores de estas patologias. Para ello se establecieron
4 perfiles que coincidian con las profesiones mas relacionadas con estas
enfermedades: oftalmélogos, optometristas y genetistas. Ademads, se consideré
importante incluir en el panel de jueces la figura del paciente y de dos investigadores
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del ambito social cuya linea esté relacionada con las enfermedades raras. En la Tabla
1, se recogen las caracteristicas de los jueces que participaron. Casi el 78% de los
participantes trabajan en la Regién de Murcia, de los cuales 4 de ellos, desarrollan
su profesion en la Universidad de Murcia, 2 de ellos en el hospital Virgen de la
Arrixaca y uno de los miembros es un paciente. El 22% de los jueces trabajan en
hospitales de la ciudad de Valencia y de la ciudad de Madrid.

Tabla 1
Caracteristicas de los miembros del Juicio de Expertos
Experto Profesion/Perfil Afios Lugar
experiencia
1 Profesora Investigadora 13 Universidad Murcia
Universidad en Trabajo social
2 Profesor universidad en 30 Universidad Murcia
optometria
3 Oftalmoéloga 27 Hospital Universitario Virgen
Arrixaca Murcia
4 Oftalmoéloga 14 Hospital Universitario
Fundacién Jiménez Diaz
5 Profesor Investigador Universidad 35 Universidad Murcia
en Psicologia
6 Paciente 20 Cartagena
7 Investigador genética Mas 30 Hospital Universitario la Fe de
Valencia
8 Profesor Universidad Optica Universidad Murcia
9 Genetista Mas 25 Hospital Virgen de la Arrixaca
Murcia

Aplicacién Piloto

Para comprobar la aplicabilidad del cuestionario se realizé una prueba piloto. La
muestra estaba formada por 10 participantes seleccionados de forma aleatoria.
Todos ellos residian en la Region de Murcia y eran socios de la asociacion Retina
Murcia. De los 10 participantes, 6 eran varones y el resto mujeres. La horquilla de
edad abarca desde los 40 a los 66 afios.

Material e instrumentos
Juicio de Expertos

Para recoger la valoracion de los expertos se disefié un instrumento ad hoc donde
debian valorar con una escala Likert (de 1 a 5, donde 1 era Nada y 5 era Total) la
relevancia, la claridad y la suficiencia de cada item y de sus opciones de respuestas.
Posteriormente, se les solicitaba que valoraran la carta de presentaciéon que
acompafia al cuestionario, el titulo del cuestionario y de las diferentes secciones, la
organizacion de las preguntas, las instrucciones y la extension total. Por ultimo, se
les invitaba a realizar sugerencias u observaciones de mejora.
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Aplicacién Piloto

Una vez se obtuvo el cuestionario definitivo, se disefi6 una web donde se alojd. Dicha
web, asi como el propio cuestionario debian ser accesibles para personas con
discapacidad visual. Se cont6 con la colaboracion de una empresa informatica que
realizé este trabajo. Ademads, se elabor6é una encuesta telefénica para que los
participantes valoraran la aplicabilidad del cuestionario. En ella se les preguntaba 1.
si habian podido acceder facilmente a la encuesta, 2. si podian contestar todos los
items y 3. si podian acceder a todas las opciones de respuesta. Por ultimo, se les
solicitaba propuestas de mejora.

Procedimiento

Entre febrero y marzo de 2022 se elabord el instrumento que consiste en un
cuestionario formado por 40 preguntas, repartidas en tres bloques bien
diferenciados. El primer bloque recogia 10 preguntas relacionadas con Datos
sociodemogrdficos. El bloque 2 se titulaba Sanidad y estaba formado por 28 items
relacionados con aspectos médicos como el tipo de enfermedad, el acceso al
diagndstico, sintomas iniciales, profesionales sanitarios, entre otras. El tercer y
ultimo bloque hace referencia a los Recursos y Servicios de los que dispone el
paciente y estaba formado por 2 preguntas de eleccién multiple. Todas las preguntas
eran cerradas, algunas de eleccién multiple y otras de una Unica respuesta. Este
instrumento fue sometido a un juicio de experto que valoré su claridad, suficiencia
y relevancia de cada item y partes del cuestionario y posteriormente se comprobd
su aplicabilidad mediante una aplicacién piloto. De esta manera se obtuvo un
instrumento definitivo llamado Cuestionario EDERVE.

Juicio de Expertos

En un primer momento se estableci6 contacto telefénico con los diferentes expertos
para proponerles participar en el juicio. Una vez que aceptaron su participacion, se
les envid un correo electréonico en el que se presentaba el estudio y se solicitaba su
colaboracion. El correo contenia dos archivos adjuntos, uno el cuestionario a valorar
y otro el instrumento disefiado ad hoc para dicha valoraciéon. Una vez que los
expertos hubieran realizado su valoracién, debian devolverlo a la misma direccién
de correo.

Aplicacién Piloto

Una vez alojado el cuestionario EDERVE en la web disefiada para este estudio, se
seleccioné a 10 personas de forma aleatoria entre los socios de la asociacién Retina
Murcia. En un primer momento, se llevo a cabo contacto telefénico para informarles
del estudio y de que habian sido seleccionados para participar en la aplicacién piloto.
Una vez que dieron su consentimiento, se les envi6 la direccién de web para que
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cumplimentasen el cuestionario. Una vez realizada la aplicacion piloto, se contacté
telefonicamente con los participantes para conocer si encontraron dificultades en la
realizacion del cuestionario. Para ello, se les realiz6 una encuesta telefénica formada
por 3 preguntas.

Analisis de datos

Se utilizé el programa estadistico SPSS versién 20.0. (Statistical Package for the
Social Science). En el caso del juicio de expertos se analizé la claridad, relevancia y
suficiencia mediante el calculo del coeficiente de validez de contenido (Hernandez-
Nieto, 2002). En la aplicacion piloto, se obtuvieron porcentajes.

RESULTADOS
Juicio de Expertos

En la Tabla 2 se recogen los estadisticos descriptivos para las variables de Claridad,
Suficiencia y Relevancia para cada item del cuestionario EDERVE. En ella se puede
observar que en la variable Suficiencia, la media de todos los items supera el 4,
siendo los items 1, 6, 23, 24, 27, 28, 31, 33, 34, 36, 38, 40, los mejor valorados,
obteniendo una puntuacion de 5 por parte de todos los jueces. En cambio el item 17
(¢ Te dieron un diagndstico erréneo?), es el que obtiene una puntuacién media mas
baja (4.22). respecto a la variable Relevancia, el item 3 (Estado Civil) obtiene una
puntuaciéon media inferior a 4 (3.89), siendo el peor valorado de esta categoria.
Respecto a la variable Claridad, todos los items obtienen una puntuacion media por
encima de 4 puntos, a excepcién del item 17 (; Te dieron un diagndstico erréneo?) que
obtuvo una media de 3.78 puntos. Por otro lado, se calcul6 el Coeficiente de Validez
de Contenido con la férmula de Hernandez-Nieto (2002) (Tabla 2):

CVGCi= Mx/Vmax,

donde Mxes la puntuaciéon media que han dado los expertos a ese item y Mx
es el valor maximo que puede obtener.

Pei = (1/j)

Donde Pe es el error asignado a cada item y j es el numero de expertos que
participan.

Por ultimo, el CVC se calcula mediante la diferencia de CVCiy el error asignado.

Los valores obtenidos en el Coeficiente de Validez de Contenido respecto a la
variable de Suficiencia son superiores al 0.8 puntos en todos los items. En cambio,
en la variable Relevancia, el item 3 (Estado Civil) obtuvo un coeficiente inferior al 0.8
puntos. Igual ocurre con el item 17 (;Te dieron un diagndstico erréneo?) en la
Variable Claridad, que obtuvo un coeficiente de 0.78 puntos.
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Tabla 2.
Estadisticos descriptivos para las variables y CVC de Claridad, Suficiencia y relevancia
del cuestionario

SUFICIENCIA RELEVANCIA CLARIDAD

Min.-Max Media (DT) Min.-Max Media (DT) Min.-Max Media (DT)
Bloque 1 - Datos sociodemogrificos
1Edad del paciente 5-5 5,00(0,00) 5-5 5,00(0,00) 4-5 489(033)
2Sexo 3-5 4,78(0,67) 4-5 489(033) 4-5 489(033)
3Estado civil 3-5 4,67(0,71) 2-5 3,89(1,05) 4-5 489(033)
4;Tienes hijos? 2-5 4,56 (1,01) 3-5 4,56(0,73) 5-5 5,00 (0,00)
5¢En qué provincia resides? 4-5 489(0,33) 3-5 4,67(0,71) 5-5 5,00(0,00)
6;Tienes reconocida la discapacidad? 5-5 5,00 (0,00) 3-5 4,78(0,67) 5-5 5,00(0,00)
7;Tienes reconocida la incapacidad laboral? 4-5 489(0,33) 5-5 5,00(0,00) 5-5 5,00(0,00)
8;Perteneces a alguna asociacion de pacientes? 2-5 4,56(1,01) 4-5 4,388(0,35) 5-5 5,00(0,00)
9Estas afiliado a ONCE 4-5 489(033) 4-5 478(044) 3-5 4,78(0,67)
10;Qué importancia tienen las Organizaciones de 3-5 4,56 (0,88) 5-5 5,00(0,00) 3-5 4,78(0,67)
Bloque 2 - Sanidad
11¢Cual es tu enfermedad? 4-5 456(0,53) 4-5 4389(033) 3-5 4,56 (0,73)
12;Cuanto tiempo ha pasado desde que tuviste el 4-5 489(0,33) 4-5 489(0,33) 5-5 5,00 (0,00)
13;/Qué sintomas iniciales te hicieron ir a un espec 3-5 4,67(0,71) 5-5 5,00(0,00) 5-5 5,00 (0,00)
14;Qué profesional visitaste cuando tuviste los p 3-5 4,78(0,67) 3-5 4,67(0,71) 5-5 5,00(0,00)
15;Cuanto tiempo tardaron en darte el diagnosticc 3-5 4,57(0,79) 5-5 5,00(0,00) 3-5 4,63(0,74)
16;Cuantos profesionales visitaste para llegar al d 4-5 478(0,44) 4-5 4389(0,33) 3-5 4,56 (0,88)
17;Te dieron un diagndstico erroneo? 1-5 4,22(1,56) 5-5 5,00(0,00) 2-5 3,78(1,09)
18;Cual? 2-5 440(1,34) 5-5 5,00(0,00) 2-5 450(1,22)
19;/Qué profesional te dio un primer diagndstico? 3-5 4,78 (0,67) 5-5 5,00(0,00) 2-5 4,67(1,00)
20Tras el diagnostico, jnecesitaste apoyo psicold 2-5 444(1,13) 5-5 5,00(0,00) 3-5 4,67(0,71)
21A la hora del diagnostico, jte hubiera gustado ¢ 1-5 433(1,32) 1-5 444(1,33) 1-5 433(141)
22En el proceso de busqueda de diagnostico jtuv 3-5 4,67(0,71) 4-5 4389(0,33) 5-5 5,00(0,00)
23;y conseguiste el diagnostico fuera de tu provii 5-5 5,00(0,00) 5-5 5,00(0,00) 5-5 5,00(0,00)
24;Quién te hablo de ese médico fuera de la provi 5-5 5,00(0,00) 5-5 5,00(0,00) 2-5 4,67 (1,00
25;Tuviste que asumir algun gasto en estos conc: 2-5 4,56(1,01) 4-5 489(0,33) 4-5 478(0,44)
26 Te hicieron una prueba genética como parte d¢ 2-5 444(1,13) 5-5 5,00(0,00) 3-5 4,78(0,67)
27;Quién te informé que podias hacerte la prueba 5-5 5,00(0,00) 5-5 5,00(0,00) 5-5 5,00(0,00)
28;Quién te solicitd la prueba genética? 44686 5,00 (0,00) 44686 5,00 (0,00) 44686,00 5,00 (0,00)
29;Tuviste algiin problema para que pidieran la pt 4-5 4389(0,33) 4-5 4389(0,33) 5-5 5,00(0,00)
30;Hay tratamiento para tu enfermedad? 4-5 489(0,33) 5-5 5,00(0,00) 4-5 489(0,33)
31Por favor, indicanos cual 5-5 5,00 (0,00) 5-5 5,00(0,00) 5-5 5,00 (0,00)
32/Recibiste informacion contradictoria sobre tu ¢ 3-5 4,78(0,67) 5-5 5,00(0,00) 4-5 4289(0,33)
33;Tienes acceso a un centro en el que hayaun e 5-5 5,00(0,00) 5-5 5,00(0,00) 5-5 5,00 (0,00)
34Por favor, indicanos cual 5-5 5,00(0,00) 3-5 4,75(0,71) 5-5 5,00 (0,00)
35Hasta qué punto estas de acuerdo con las sigui 4-5 478(0,44) 4-5 4389(0,33) 4-5 4389(0,33)
36;Como obtuviste la primera informacion sobre t 5-5 5,00(0,00) 5-5 5,00(0,00) 5-5 5,00(0,00)
37En cuanto al diagnostico, ;Qué material informa 1-5 433(1,32) 4-5 489(0,33) 3-5 4,78 (0,67)
38;Has buscado informacion sobre alguno de est 5-5 5,00(0,00) 5-5 5,00(0,00) 5-5 5,00 (0,00)
Bloque 3 - Recursos y Servicios del paciente
39Instalaciones y recursos sanitarios de los que h 3-5 4,78(0,67) 5-5 5,00(0,00) 3-5 4,67(0,71)
40Instalaciones y recursos psicosociales de los q 5-5 5,00(0,00) 5-5 5,00(0,00) 2-5 4,67(1,00)

La Razodn Histdrica, n256, 2022 [147-159]. ISSN 1989-2659. © IPS. Instituto de Politica social



Por otro lado, los jueces podian sugerir modificaciones o mejoras en cada item. De
esta manera, en el cuestionario original se modificaron enunciados de los items, se
afiadieron opciones de respuesta, se afiadieron items nuevos y se eliminaron otros.
En la Tabla 3 se recoge el porcentaje de items modificados, afiadidos o eliminados a
partir de la valoracién realizada por el grupo de expertos.

Tabla 3.
Frecuencia y porcentaje de items del cuestionario modificadas a partir del Juicio de

Expertos

Respuestas
Eliminados Enunciado modificado modificadas/afiadidas Nuevos

Bloque Frec. % Frec. % Fre % Frec. %
Datos socio- 1 10 0 0 3 30 0 0
demograficos
Sanidad 2 7 5 17.9 11 39 4 14.3
Recursos y 0 0 0 0 2 0 0
Servicios
Total 3 75 5 12.5 16 40 4 10

Los items que se afiadieron a partir de las valoraciones de los expertos fueron
¢Cudnto tiempo hace que fue diagnosticada la enfermedad por un especialista),
¢ Tienes antecedentes familiares de enfermedad rara visual?, ; Recibiste asesoramiento
genético antes/después de la prueba genética?y ; Tras el diagndstico se ofrecié estudio
genético a los familiares?

Por otro lado, se eliminaron tres items, uno del bloque Datos Sociodemograficos y
dos del bloque Salud. Del primer bloque se eliminé el item 10 (;Qué importancia
tienen las organizaciones de pacientes en los siguientes temas?). Del bloque 2, se
eliminaron los {tems ;Qué material informativo de salud te dio el médico? y ;Has
buscado informacién sobre alguno de estos aspectos?

De esta manera, el Cuestionario EDERVE definitivo estaba compuesto por 43 items
distribuidos entre los tres bloques. El primer bloque Datos sociodemogrdficos recoge
9 items. El segundo bloque Sanidad es el mas extenso y lo conforman 32 items y, por
ultimo, el bloque Recursos y servicios del paciente que contiene dos items.

Por otro lado, en la Tabla 4, se recogen los estadisticos descriptivos con respecto a
los aspectos generales del cuestionado en la valoracion de los jueces mediante una
escala de Likert. En ella se observa que todos los aspectos del cuestionario obtienen
una media superior a los 4 puntos.
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Tabla 4.
Estadisticos descriptivos para los aspectos generales del cuestionario

Aspectos generales

. .. Media

Min.-Max (DT)

1. La carta de presentacion explica adecuadamente la finalidad 2.5 4.22

del estudio (1.09)

2. Las instrucciones son claras 4-5 4.67

) (0.50)

. . . 4,44

3. El titulo del instrumento es representativo 3-5 (0.73)

4. La extension del instrumento es adecuada 3-5 (04%613

5. Existe una organizacion légica en la secuenciacion de las 4.78
4-5

preguntas (0.44)

6. Las opciones de respuesta son adecuados 4-5 (0454;;

7.La elaboracion del estudio responde a necesidades del 4.89
. 4-5

colectivo (0.33)

8. Los titulos de las secciones son representativos 4-5 (04560;

Respecto al titulo “Analisis sobre larealidad de los pacientes con enfermedades raras
visuales”, dos expertos (33.3%) consideran que el titulo deberia modificarse
argumentando que quizas es demasiado ambiguo. Se valor6 esta sugerencia y se
decidié que el titulo seria Andlisis de la realidad sociosanitaria de los pacientes con
enfermedades raras visuales (EDERVE).

Aplicacion Piloto

El 100% de los cuestionarios fue contestado de forma satisfactoria y dando
respuesta a todos los items que lo conforman. En la Tabla 5, se recogen los
porcentajes de satisfaccion por parte de los participantes respecto a la aplicabilidad
del instrumento. Se observa que el 100% de los participantes pudieron acceder
facilmente al cuestionario, que pudieron contestar satisfactoriamente las preguntas
y que podian acceder a las respuestas.

Tabla 5.
Porcentajes de aplicabilidad del cuestionario
n %
Acceso al cuestionario 10 100
Contestar items 10 100
Acceso a respuestas 10 100

La Razodn Histdrica, n256, 2022 [147-159]. ISSN 1989-2659. © IPS. Instituto de Politica social



Discusion
El cuestionario disefiado y validado presenta una excelente fiabilidad y consistencia

interna para realizar un estudio descriptivo de las enfermedades raras visuales en
Espana.

El objetivo que se perseguia era el de disefiar y validar un cuestionario para conocer
el perfil sociodemografico de personas con enfermedad rara visual, su acceso al
diagndstico y el uso de recursos sanitarios y psicosociales, y tras el juicio de expertos
y la prueba piloto por pacientes se puede establecer que se ha alcanzado
satisfactoriamente la consecucién del mismo.

Se ha aplicado el coeficiente de validez de contenido (CVC) de Hernandez-Nieto
(2002). Este permite valorar el grado de acuerdo de los expertos respecto a cada uno
de los diferentes items y al instrumento en general. Para ello, tras la aplicacion de
una escala tipo Likert de cinco alternativas, se calcula la media obtenida en cada uno
de los items y, en base a esta, se calcula el CVC para cada elemento y es superior a
0.8 en todos los items, valor minimo recomendado para mantener aquellos items
segin Hernandez-Nieto, 2002.

El juicio de expertos que se ha realizado nos indica una excelente fiabilidad del
instrumento de medida en cuanto a suficiencia, relevancia y claridad. Iguales
resultados se obtuvieron en la fase de pilotaje del instrumento, por lo que podemos
decir que esta validado.

Con el primer bloque de preguntas se podra conocer el perfil sociodemografico de
las personas con una enfermedad rara con afeccidn visual.

Conocer si hay relacién entre la edad y la situacién laboral, o la provincia en la que
se vive y el reconocimiento del grado de discapacidad o de la ayuda de la ley de
dependencia permite crear un mapa de acceso a los derechos sociales.

Las preguntas relativas a pertenencia a entidades de pacientes sirven para validar, o
no, a éstas como interlocutores ante las administraciones publicas y para conocer
como es el tejido asociativo y en qué enfermedades esta presente.

El segundo bloque, sin embargo, permite que se puedan conocer datos sanitarios
como enfermedad, tiempo desde el debut hasta el diagndstico, si se obtuvo el
diagndstico certero en la misma provincia o se tuvo que viajar fuera con el
consiguiente gasto y el acceso a la prueba genética. De esta manera se podra estudiar
silas enfermedades raras oculares se comportan igual que el resto de enfermedades
raras o si tiene unas caracteristicas especificas.

Por ultimo, el tercer bloque ha sido disefiado, y validado, para conocer los recursos
sanitarios y psicosociales que mas se demandan desde las patologias raras visuales,
asi como si su acceso es desde la administracién publica o si son servicios que se
prestan desde entidades privadas.
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