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A I'Elena. El seu somriure il-luminara sempre el nostre cami en la recerca aplicada a les

malalties rares.

Volem dedicar aquesta aplicacio a totes les families que dia a dia lluiten per aprendre, formar-se i
col-laborar amb els professionals de la salut amb I'objectiu de millorar el benestar dels seus fills |
filles. EI nostre més sincer agraiment.
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Presentacio

Aquest llibre és la versio impresa dels materials que constitueixen COMjunts, una
aplicacio, en format app i també web, pensada per ajudar les families que tenen
un nen o una nena amb una malaltia rara 0 minoritaria a gestionar les situacions

comunicatives amb els professionals de la salut. El fil conductor de I'aplicacioé sén
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7 reptes que inviten les families a superar algunes situacions en les quals es troben
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quan han de comunicar-se amb un professional sanitari.

L’aplicacio és el resultat de la recerca duta a terme en el marc del projecte JUNTS del programa
RecerCaixa 2015, Avancem amb la ciéncia, ACUP i Obra Social La Caixa, per investigadors de la
Universitat Pompeu Fabra (70%) i investigadores de la Universitat Oberta de Catalunya (30%). El
projecte partia d’'un problema real molt concret: els actes comunicatius entre pacients i professionals
de la salut solen no ser del tot reeixits, perqué moltes vegades als pacients els costa d’entendre els
missatges que els professionals els volen transmetre. Molt sovint hi ha interferéncies linguistiques |
cognitives que n'impedeixen I'assimilacio. En paraules molt més simples, sortim d’'una visita medica
dient frases com: “no he entés exactament qué m’ha dit”, “no sé qué haig de fer”, “no acabo de
saber qué ha volgut dir amb...”, “no sé si és greu o no el que tinc”, etc. Aquest “no saber” genera
frustracio, angoixa i impotencia.

Per aix0 i en el context d’'una malaltia rara pediatrica, el projecte pretenia, i pretén, aproximar la
informacié medicosanitaria a les families i aportar solucions per apoderar-les. En aquesta sentit, un
dels objectius finalistes del projecte ha estat la creacid d’un recurs per als pares amb un nen que
pateixi una malaltia rara perque els ajudi a gestionar millor la comunicacié amb els metges.

En I'elaboracio de I'aplicacio hi han participat familiars de pacients, metges, cientifics, investigadors
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i representants d’associacions relacionades amb les malalties rares. A més de tots els investigadors
del projecte JUNTS, s’ha comptat amb la col-laboracié de la Federacion Espafiola de Enfermedades
Raras (FEDER) i de metges i investigadors de I’Area de Genética Clinica de I'Hospital Vall d’Hebron.
Tots han compartit les experiencies i 'expertesa en les diverses situacions comunicatives que es

plantegen.

COMijunts no és una aplicacid sobre les malalties rares o sobre una malaltia rara en concret.
L’originalitat de COMjunts, i d’aquests materials, consisteix a valorar la importancia i el valor del
llenguatge quan s’esta parlant de salut. L'aplicacié planteja diverses situacions comunicatives
que els pares d’'un nen que pateix una malaltia rara viuen, i viuran, perd que no sempre saben
com transitar-hi. En diversos estudis realitzats per 'equip de JUNTS, tant de base lingUistica com
psicologica, hem constatat que la comunicacié amb el metge provoca angoixa, malentesos,
inseguretat i impotéencia. COMjunts pretén ajudar a apoderar els pares i familiars per tal que
aconsegueixin comunicar-se amb exit amb el professional de la salut que acompanya el seu fill i,
d’aguesta manera, puguin gestionar millor el dia a dia complex que impliquen les malalties tan poc
frequents.



Tenim una malaltia rara a la familia



A la pagina web de COMjunts (www.appcomjunts.es)
podreu accedir a tots els continguts complementaris que
et recomanem en aquest apartat.
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Que és una malaltia rara?

Quan encara no sabieu quina malaltia tenia el vostre fill, segurament algu us va
insinuar o comentar que podia ser una malaltia rara; d’altres potser us van parlar
de malaltia minoritaria o malaltia poc freqiient. Es important que tingueu clar
a quin concepte fan referéncia totes aquestes denominacions i que pugueu
resoldre els possibles interrogants que se us generin. Per aix0 a continuacié

o

us donem algunes orientacions que us poden ajudar, tant a valorar les diferents

denominacions, com, sobretot, a entendre a quin tipus de malaltia es refereixen.

Un mateix concepte i diferents denominacions

Una malaltia rara es pot definir simplement com una malaltia que afecta molt poques persones
d’una poblacié determinada. FEDER, la Federacié Espanyola de Malalties Rares, les defineix
com les malalties que tenen una baixa incidéncia en la poblacio. En aguest marc, cada malaltia
especifica només pot afectar un nombre limitat de persones: en concret, menys de 5 de cada
10.000 habitants. Son, aixi, minoritaries quan parlem d’una malaltia concreta, perd no quan les
agrupem totes. Segons I'Organitzacié Mundial de la Salut (OMS), existeixen prop de 7.000 malalties
rares que afecten el 7% de la poblacié mundial. Aquesta xifra correspon a uns 30 milions d’afectats
a la Unio Europea, uns 3 milions a I'Estat espanyol, i entre 300.000 i 400.000 a Catalunya.

L’adjectiu rar -a pot tenir una connotacié pejorativa que ens evoca matisos no gaire positius.
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Associem rar -a a ‘no normal’, anomal, estrany, diferent’ i ho percebem negativament. Pero en
realitat, 'adjectiu rar -a aplicat a malaltia fa referencia a ‘poc frequent’, a ‘gens comud’ o al fet que
€s dona només ‘en un petit nombre’. Son els sentits de les accepcions 1.1,1.2 i 1.3 que trobem en
I'entrada rar -a del Diccionari de la llengua Catalana de I'Institut d’Estudis Catalans (DIEC2).

Ara bé, mirant la definicid del diccionari, constatem que I'adjectiu rar-a també pot significar
‘gue actua d’'una manera anomala, fora d’alld que hom considera normal i assenyat’, com recull
'accepcié 1.4 del DIEC2. Per aixd sovint es discuteix si la denominacié malaltia rara és la mes
adequada. | també per aquest motiu, de vegades al costat del terme malaltia rara trobem
mots o expressions que actuen com a atenuadors (exemples: malalties considerades/
denominades rares o malalties conegudes/qualificades/catalogades com a rares), o altres
vegades trobem el terme marcat amb cometes (“malaltia rara”) o cursiva (malaltia rara).

De fet, per aquest motiu en algunes llengles i en determinats col-lectius s’ha preferit optar per
altres denominacions més neutres, com ara malaltia minoritaria 0 malaltia poc frequient, o també
per la forma menys estesa malaltia de baixa prevalenga. Dos professors de la Universitat d’Almeria,
Antonio Banon i Immaculada Uran, en un estudi sobre les diverses denominacions aparegudes
en articles de premsa per referir-se a malalties rares, van documentar una cinquantena de
formes diferents. Cadascuna d’aquestes denominacions fan referéncia a un dels parametres que
defineixen el terme. Per exemple, a la raresa (malaltia rara), a la frequéncia (malaltia no freqdtent,
malaltia poc frequient, malaltia de baixa freqiiencia), a la incidencia (malaltia de baixa incidencia), a
la prevalenca (malaltia amb poca prevalenga, malaltia de baixa prevalenga), a la poca atenci6 de la
industria farmaceutica (malalties orfenes), etc.

En els territoris de parla catalana, la majoria d’institucions han prioritzat la denominacié malaltia
minoritaria, abreujada MM, perque es considera que és més neutre (es refereix al fet que afecta un
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nombre baix de persones) i, fins i tot, que té un cert matis positiu, perquée remet al fet que afecta

un grup de persones que mereix una atencié especial.

Quines son les principals caracteristiques comunes a la majoria de
malalties rares?

La majoria de malalties rares tenen una base genetica, son croniques i el seu diagnostic tarda una
mitjana de cinc anys a fer-se efectiu. Vegem amb més detall quins soén els aspectes comuns a la
gran majoria de malalties rares:

Apareixen amb una freqiiéncia baixa, que implica el que en medicina s’anomena una
prevalenca baixa. La prevalenca és el nombre de persones afectades en un periode de
temps concret per una malaltia determinada. No és facil, pero, saber a partir de quin valor de
prevalenga una malaltia es considera minoritaria o rara, perquée no hi ha un valor universal,
siné que aquest varia en funcio de les diferents lleis, paisos i institucions. Segons les dades
que consten al Canal Salut de la Generalitat de Catalunya, a la Uni¢ Europea, per exemple,
es considera que una malaltia és rara quan afecta menys de cinc persones de cada 10.000
mil habitants (menys d’un cas per cada 2.000 habitants); als EUA quan afecta menys d’'1 cas
per 1.200 persones, i al Japd menys de 4 casos per cada 10.000 habitants.

Presenten un nivell molt elevat de complexitat pel que fa a I'etiologia (causes que les

provoquen), el diagnostic (determinacio de la malaltia a partir dels simptomes), el pronostic (o
evolucio), la prevencié i el tractament. Per exemple, hi ha molt poques dades sobre els factors
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socials, ambientals, etc. que les poden afavorir o provocar (dades epidemiologiques). | en
molts casos no hi ha cap tractament adequat per prevenir-les, curar-les o pal-liar-ne els

simptomes.

Solen ser hereditaries, sovint s’inicien en I’edat pediatrica i s6n croniques, en moltes
ocasions amb caracter progressiu. Aproximadament, un 80% de les malalties rares tenen
origen genetic. | representen un repte per a la salut publica, ja que causen el 35% de les
morts de nadons menors d'un any i el 10% de les morts de criatures d’entre un i cinc anys. El
50% dels afectats mor abans dels 30 anys. Solen causar un alt grau de discapacitat.

Comporten multiples problemes socials. D’'una banda, requereixen un complex treball
interdepartamental, perque la seva gravetat i afectacié multisistémica fan que calgui abordar-
les des de multiples ambits disciplinaris (sanitari, sociosanitari, educatiu, social i laboral).
D’altra banda, els afectats i els seus familiars pateixen aillament i invisibilitat social, perque
s6n malalties poc conegudes pel conjunt de la societat.

Plantegen dificultats en larecerca, a causa dels pocs casos afectats, atés que els laboratoris

farmaceutics no hi tenen un interes economic. Aixd comporta dificultats en el tractament i

explica que majoritariament no hi hagi tractaments efectius.
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Com podem saber que una malaltia és rara?

Per saber si una malaltia esta considerada rara, minoritaria o poc freqlent es poden consultar bases
de dades o diccionaris. Existeixen diversos recursos que han elaborat les principals associacions,
tant internacionals com estatals, que recopilen informacié sobre les malalties que responen a un
llindar de prevalenca. A continuacio trobareu els recursos que us poden ser més Utils per confirmar
o desmentir si la malaltia que té o és possible que tingui el vostre fill o filla és una malaltia rara.

Associacions o federacions sobre malalties rares

Federaciéon Espainola de Enfermedades Raras (FEDER)

La Federacion Espafiola de Enfermedades Raras és una associacié de tota la comunitat
de families amb malalties rares que hiha a Espanya, per fer visibles les seves necessitats
comunes i proposar-los solucions que millorin la seva qualitat de vida. Al seu web
podeu trobar tot tipus d’informacié sobre aquestes malalties, i també un “Buscador de
patologies” que permet cercar-les i obtenir-ne tota la informacié que us calgui.

Alianza Iberoamericana de Enfermedades Raras (ALIBER)

L’Alianza lberoamericana de Enfermedades Raras (ALIBER) és una xarxa que
aglutina més de 500 organitzacions de pacients amb malalties rares en 13 paisos
d’lberoamerica. ALIBER coordina accions per enfortir el moviment associatiu, donar
visibilitat a les malalties rares i representar les persones afectades. Pretén crear un
espai de col-laboracio conjunta i permanent per compartir coneixements, experiencies
i bones practiques. En el seu lloc web hi ha un buscador que permet localitzar les

diverses associacions iberoamericanes que integren la xarxa.
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EURORDIS-Rare Diseases

Es tracta d’un alianca, sense anim de lucre, de més de 700 organitzacions de pacients
de més de 60 paisos que treballen conjuntament per millorar la vida dels 30 milions de
persones que viuen amb una malaltia rara a Europa. En el seu lloc web teniu accés a
tot tipus d’informacions sobre les malalties rares.

Federaci6é Catalana de Malalties Minoritaries (FECAMM )

La Federaci6 Catalana de Malalties Minoritaries esta formada per associacions sense
anim de lucre que lluiten contra aquestes malalties. En el seu lloc web teniu un cercador
que us permet localitzar les diverses associacions que existeixen a Catalunya i que
responen a malalties considerades minoritaries.

Inventaris de malalties rares
Orphanet
Orphanet és un recurs molt potent que ofereix molta informacio, en llengua anglesa, sobre
les malalties rares. Entre altres coses hi trobareu una nomenclatura de totes les malalties

rares, anomenada ORPHAnumber, on podeu buscar si hi consta la que us interessa.

També existeix una pagina d’Orphanet en llengua espanyola, que conté un llistat de
les malalties rares i els seus sindnims, ordenades alfabéticament.

Altres fonts de consulta

Cercaterm
Moltes malalties rares tenen una base genetica i, molt sovint, en les expressions
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que les denominen trobem termes relacionats amb la genética, com ara gen
dominant, genotip, genoma, ADN, mutacio... Per aix0, consultar el significat d’aquests
termes en un diccionari de medicina o de genetica ens pot anar bé per entendre millor
la denominacio de la malaltia. En aquest sentit, un recurs molt Util és el cercador en
linia Cercaterm, del Centre de Terminologia TERMCAT, que permet restringir la cerca
a I'area tematica de Ciencies de la Salut i fer-la en diferents llengles (catala, castella,
angles i frances, entre d’altres).

DEMCAT

El Diccionari enciclopédic de medicina (DEMCAT): Versi6 de treball en linia posa a
'abast dels usuaris les dades en curs de treball del projecte DEMCAT, que té com a
objectiu I'elaboracié d’'un nou diccionari de medicina en llengua catalana. Aquesta
versid que s'ofereix a la consulta publica conté actualment més de 72.800 termes
catalans amb definicio, els equivalents en castella, frances i anglés (eventualment, en
alemany i italia i, en els casos pertinents, nomenclatures cientifiques), a més de notes
complementaries.

Diccionario de siglas médicas

Es tracta d’un diccionari de sigles, simbols i abreviatures que es fan servir en els
informes medics. Esta publicat pel Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad.
També inclou les arrels gregues i llatines que es fan servir per crear moltes paraules
de la medicina.
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Problemes associats a les malalties rares i nous plantejaments actuals

La baixa incidéncia de les malalties rares comporta que rebin poca atencié per part de la societat.
Sovint, les persones que pateixen una malaltia rara, i els seu familiars, se senten poc acompanyats,
a causa dels problemes associats a aquestes malalties, com ara:

e |nvisibilitat, deguda al seu poc impacte social.

e Manca d’accés a informacié sobre la malaltia (diagnostic, cures i tractament).
e Descoordinacio entre professionals sanitaris.

e Manca de dispositius d’ajuda socials i sanitaris.

e Manca de compromis politic, institucional i social.

e |nvestigacié fragmentada i insuficient.

e Manca d'interes de les farmacéutiques.

e Manca de centres d’atenci6 especialitzats.

Per aixd de vegades es diu que les malalties rares son malalties orfenes, és a dir, malalties
que reben poca atencié de la industria farmaceutica a causa de les escasses perspectives de
rendibilitat econdmica dels tractaments que hi poden estar indicats. | de la mateixa manera, es
parla de medicament orfe per referir-se al medicament que la industria farmaceéutica té poc interes
a comercialitzar per les escasses perspectives de rendibilitat economica que ofereix. Cal dir, pero,
que algunes empreses farmacéutiques produeixen medicaments orfes en virtut de convenis amb
les autoritats sanitaries, que subvencionen aquesta activitat de forma directa o indirecta.

També sén malalties orfenes les anomenades malalties oblidades, que son les que afecten un
volum important de poblacio, perd es donen en regions poc desenvolupades, de manera que no
reben atencié de la indUstria farmaceutica. En sén exemples la malaria als paisos del Tercer Mon,
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el mal de Pian a Papua Nova Guinea i el mal de Chagas a 'América Llatina.

Sortosament, en les darreres decades han sorgit nous plantejaments en relacié amb les malalties
rares. Fins fa poc, les autoritats de la salut publica i els legisladors no hi prestaven gaire atencio,
basicament per la impossibilitat d’establir una politica de salut publica especifica per a cada
malaltia poc frequent. Pero actualment s’opta per fer un plantejament conjunt de totes les malalties,
que si que permet oferir algunes solucions.

Des que el 1999 |la Comissio Europea va reconeixer les malalties rares en conjunt com una prioritat
d’intervencio en salut publica, s’han produit canvis legislatius i han sorgit nous plantejaments
d’actuacié amb l'objectiu de fomentar el coneixement sobre aquestes malalties i augmentar-hi la
intervencio. L’Estat espanyol ha participat activament en aquests canvis. En concret, a Catalunya,
el mes de novembre de 2008 el Parlament va aprovar la Resolucié 336/VIIlI sobre IPadopcié de
mesures relatives a les necessitats de les persones afectades de malalties minoritaries; i el
mes de maig de 2009 es va crear, per resolucio del Departament de Salut, la Comissié Assessora
en Malalties Minoritaries (CAMM), que impulsa, entre d’altres coses, la definicié i implantacié d’un
model d’atenci¢ a les MM.

Per saber-ne més

Orphanet

Aqui podeu trobar, en llengua anglesa, un inventari dels medicaments orfes (orphan drug), per
a cada malaltia reconeguda com a rara a Europa o als EUA, sigui quin sigui el seu estadi de
desenvolupament.
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Diseasemaps
Aquesta aplicacio conté mapes mundials de malalties croniques, poc freqlients i altres simptomes,
que permeten trobar i ajudar altres persones que es trobin en la mateixa situacié que vosaltres.

RareConnect

Es tracta d’una plataforma on persones amb malalties rares, families i organitzacions de pacients
poden crear comunitats en linia i participar en converses més enlla de paisos i idiomes.
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Com s’ha de preparar la visita medica?
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A la pagina web de COMjunts (www.appcomjunts.es)
podreu accedir a tots els continguts complementaris que

et recomanem en aquest apartat.
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Quin objectiu us plantegeu per a la visita médica?

Teniu prevista una visita médica amb el vostre fill o filla. La visita suposa una

oportunitat per explicar com li ha afectat la malaltia durant el periode entre visites: E
com és la vida diaria?, podeu plantejar dubtes, avaluar possibles nous tractaments
amb el metge, veure quina activitat pot fer el vostre fill i, en general, conéixer

'evolucio de la malaltia.

Qué podeu fer?

Per preparar la visita medica, heu de preguntar-vos quina informacié necessiteu, quines proves
heu de portar, quin material, com us plantejareu la relacié amb el metge, etc. Es per aquest motiu
gue és molt important que abans de la visita penseu quin és el vostre objectiu: Qué voleu obtenir
de la visita?

A continuacio, us presentem uns llista d’orientacions per preparar la visita al metge:

Escriviu i organitzeu els dubtes que vulgueu plantejar. Porteu-ho escrit a la consulta com
a recordatori. Organitzeu-los de major a menor importancia.

Marqueu els dubtes resolts. A mesura que aneu obtenint respostes, marqueu els dubtes
com a resolts per assegurar-vos que aconseguiu el maxim profit de la visita meédica.
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Analitzeu la visié que teniu del vostre metge. Penseu durant uns segons com veieu el vostre
metge: com un pare protector, com una persona amb autoritat, com un membre de I'equip que
cuida el vostre fill, com un company amb qui comparteixes tasques, etc. Si us sentiu comodes tal
com el veieu, no feu res. Ara bé, si el fet de veure el metge com una persona amb autoritat, per
exemple, fa que li tingueu por, plantegeu-vos mirar-lo des d’'un punt de vista diferent. D’aquesta
manera podreu teniu una relacié més igualitaria que afavoreixi la comunicacié entre ell i vosaltres.

Porteu les proves meédiques anteriors. Pot ser Util que porteu les proves anteriors
organitzades cronoldgicament i per tipus de prova.

Comenteu amb el vostre metge un article cientific sobre la malaltia del vostre fill. Si
heu trobat informacio fiable a Internet sobre la investigacio o tractament per a la malaltia del
vostre fill i voleu comentar-la amb el vostre metge, porteu-la impresa. Assegureu-vos que es
mostra el Codi HON, el WMA, l'autoria, les dades de I'article o qualsevol dada que mostri al
metge que es tracta d’una informacio fiable.

Vestiu el vostre fill amb roba facil de treure. Vestiu el vostre fill amb roba facil de treure en
cas que li hagin de fer de fer alguna exploracio. Si és possible, aneu amb un acompanyant
que estigui amb el nen durant la visita, de manera que pugueu centrar-vos amb la relacio
amb el metge i amb el que us diu.

Porteu material per distreure el nen. El temps d’espera abans de la consulta pot allargar-se
una hora o més. Per als nens aqguesta espera és especialment pesada i als centres de salut
o als hospitals no sempre hi ha material o personal que els distregui o els faci distreure. En
aquests casos, va bé portar material de casa: joguines petites, una tauleta amb jocs o videos,
paper, contes, colors, menjar, la seva musica preferida, etc.
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Recursos

Espera abans de la visita: alguns recursos
Gabriel Garcia. Técnica de la Tortuga. Es una técnica d’autorregularitzacié emocional Util
per controlar 'enuig del vostre fill.

FIESTIKIDS. Lullaby Baby Relaxing Song. Video de musia relaxant per a bebés i nens.

Espera abans de la visita: fer volar la imaginacio
Curtmetratges animats. El Vendedor de Fum

Curtmetratges Pixar. The moon (La lluna)

Curtmetratges Pixar. Convivéncia.
Espera abans de la visita: visualitzacio
Es interessant que abans de la visita miri una animacié perqué d’aquesta manera s'activa la seva
imaginacio, fa que estigui distret, relaxat i que el temps li passi més rapid.

eduCaixa. Un moén d’activitats educatives. Visualitzacio: el mar.

Visualitzaci6 o imaginacié guiada

Amb els ulls tancats, imagineu-vos un lloc segur o un lloc que heu visitat en el passat i que us
va transmetre una sensacio d’alegria, satisfaccio i plenitud. Podria ser, per exemple, un parc
d’atraccions, la casa dels avis, un lloc en el qual el vostre fill s’hagi sentit bé. Manteniu la imatge
del lloc a la ment durant una estona i intenteu reproduir tots els detalls de quan veies i senties:
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e Com noteu el terra que teniu sota els vostres peus? Fa calor o fred?
e Corre la brisa al vostre voltant?
e Se senten sorolls d’animals a la distancia o sons de la naturalesa, per exemple, com flueix

l'aigua?

Si vosaltres i el vostre fill sou el més descriptius possible sobre el lloc seleccionat, us facilitara
'entrada en aquesta escena i us ajudara a sentir-vos més relaxats. Podeu anar fent preguntes al
nen, per mantenir la seva atencio centrada en la situacié agradable. D’aquesta manera el petit no

estara tan pendent del que li hagin de fer.

Tal com passa amb la meditacid, quan practiqueu la imaginacié guiada, també us poden vindre
pensaments que distreuen. Admeteu aquests pensaments i després deixeu que s’esvaeixin mentre
us torneu a concentrar en les imatges i els sons.

Font: Kids Health. Técniques de relaxacié per a nens amb malalties greus.

Por al metge. Preparar com li parlarem

Es important que intenteu estar tranquils abans de la visita médica, que no penseu que el metge no
us prestara atencio o bé que us tractara “com nens”. L’angoixa bloqueja, no permet pensar amb
claredat. Entre d’altres recursos, us pot ajudar tenir en compte els aspectes seglients:

e Portar ben preparat el material de la visita medica.

e Portar informacié que hagueu trobat i que vulgueu contrastar.

e Fer preguntes obertes (com ara, com ho puc fer per tenir els resultats de les proves i els
analisis del meu fill?)

e |nteressar-vos per aspectes medics (com, per exemple, com avanca I'assaig clinic?, on
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tenen previst publicar?

Preguntar, com a pare/mare d’'un nen afectat, que podeu fer per denunciar que falten
recursos, pero deixant clar que els metges estan fent una gran tasca; o com posar una
queixa contra el gerent/director de I'hospital en la qual quedi valorada en positiu I'actuacio
del metge.

Somriure la major part del temps i ensenyar els palmells de la ma.

Mostrar-vos atents al que diu el metge, assentir, repetir el que us diu per assegurar-vos
gue ho he entes (parafrasejar).

Demanar el tractament i la informacid de la visita per escrit.

Si visualitzeu i imagineu que apliqueu aquests recursos amb resultat positiu, us ajudara
a preparar la visita.
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Que s’ha de fer durant i després de la visita
medica?

Durant la visita medica prevista per al vostre fill, podeu posar en practica i utilitzar
el material que hem preparat al repte 1: Quin objectiu us plantegeu per a la visita E

medica?

Que podeu fer?
Durant la visita medica és important que tingueu en compte la informacié segtent:

Aprofiteu al maxim el poc temps disponible de la visita médica. Per aprofitar el temps de la
visita €s convenient portar els dubtes i preguntes anotats, els canvis rellevants del vostre fill des
de I'Ulltima visita i les proves ordenades. Es tracta de saber qué podeu demanar i quan ho podeu
demanar, amb correccio i empatia, per establir una relaci¢ de col-laboracié amb el metge.

Demaneu tota la informacié que us pugui ser util. A la visita medica podeu sol-licitar tota
aquella informacié que cregueu que us pugui ser Util. Per exemple:

e proves realitzades i els resultats;
e accés ala historia clinica: la historia clinica se sol-licita al Servei d’Atencié al Pacient
del centre sanitari;
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e com actuar davant possibles urgencies o situacions critiques;

e orientacions sobre quines variables heu d’observar i tenir en compte en el dia a dia
ambla malaltia;

e indicacions sobre on dirigir-vos per buscar informaci¢ fiable sobre la
malaltia, tractaments i evolucio;

e | alfinal de la visita, podrieu demanar al vostre metge que revisi i validi les vostres
notes, o bé que us entregui un document que reculli tots els punts principals de la
visita i el tractament.

Assegureu-vos que heu entés el metge. Per garantir que enteneu el que us diu el metge i que
el metge entengui el que vosaltres li voleu explicar, és Util utilitzar el recurs de parafrasejar el
discurs de l'altre, el que l'altra persona ha dit. Quan el metge hagi acabat la seva explicacio,
vosaltres li explicareu el que heu entés de tot el que ha dit, per assegurar-vos que ho heu
entés bé. Li demanareu al metge que faci el mateix quan li expliqueu simptomes i li presenteu
els vostres dubtes. D’aquesta manera us assegurareu que heu sabut comunicar-li el que li

volieu dir.

Preneu nota. Anoteu el que us diu el metge i, d’'aquesta manera, us assegureu que no se us
oblidara res del que us hagi dit oralment. Es una eina de suport.

Graveu la conversa amb el metge. Si aneu sols amb el vostre fill a la consulta, és complicat
prendre notes, heu de preguntar i estar pel nen al mateix temps. Una opcio, en aquest cas,
és gravar la conversa amb el metge (gravacioé de veu). Per fer aix0, haureu d’explicar al
metge per quin motiu voleu gravar la visita i demanar-li permis per poder fer-ho. Les dades
sensibles protegides per la LOPD que surtin a la conversa estan autoritzats pel pare/mare. Es
una gravacié que no tindra difusié publica. Si el metge es mostra reticent, a l'inici de la visita
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podeu gravar un missatge com el seglent:

ambelDr. ... amb finalitat privada i Unics efectes de ......... (recordatori de les

indicacions del metge)”.

Recursos

Moment del diagnostic

Hi ha professionals de la salut que comuniquen el diagnostic de forma abrupta, dura per al pacient.
Sense tanta ni cap mena d’empatia. En aquestes situacions va bé controlar les emocions i, tot i que
no és facil, plantejar la vostra situacié al metge de manera assertiva. Podeu explicar al metge de
forma clara I'impacte, la incertesa, el dolor que us produeix conéixer aquest diagnostic del vostre
fill. Com que en aquesta situacio tindreu un total desconeixement de la malaltia, podeu utilitzar

frases com les seguents:

e Li agrairé si, de forma breu, m’explica en qué consisteix la malaltia, quina és la seva
evolucié habitual, que sol passar i com afectara al meu fill.

e Liagrairé que m'expliqui possibles tractaments i els seus efectes.

e Li agrairé que m’orienti sobre pagines web i associacions on pugui trobar informacid

fiable.
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En algunes ocasions el metge pot donar respostes tipus: “esta en una fase inicial, no es preocupi”;
“no passa res, en Ultima instancia es pot fer un transplantament. S’estan fent amb molt d’exit; “té
la malaltia N, perd en principi tot esta bé, no hi ha grans variacions per preocupar-se, i si I'organ X
deixa de funcionar hi ha pastilles/tractament que supleixen la seva funcié...”. En aquest punt depéen
de cadascu, pero insistir a preguntar on podeu trobar informacio fiable ajudara al vostre fill i també

a vosaltres mateixos.

Video del Profesor Bas Bloem, metge neurdleg que treballa al Departament de Neurologia de la
Radboud University Nijmegen Medical Centre a Holanda. La seva presentacioé explica la transicio
entre un model de Salut 1.0 i el que ell denomina “Cures de salut participatives”.

Historia clinica

L’article 15 de la Llei 41/2002 del 14 de novembre regula I'autonomia del pacient i els drets i
obligacions en matéria d’informacié i documentacioé clinica.

Qualsevol omissié d’informacié o de documentacié que aquesta llei estableix com a obligatoria és
responsabilitat de I'hospital o del centre medic corresponent. A la historia clinica han de constar-hi

els metges i els professionals de la salut que han intervingut en I'assistencia de la persona afectada.

Aquesta Llei 41/2002 estableix que la historia clinica s’ha de conservar durant un periode minim
de 5 anys (art. 17).

Continguts de la historia clinica

e |a documentacio que fa referencia al full clinic estadistic,

e |autoritzacio de l'ingrés,
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e [informe d’'urgencies,

e [|'anamnesi i I'exploracio fisica,

e [evolucio,

e |es ordres mediques,

e el full d'interconsulta,

e elsinformes d’exploracions complementaries,
e el consentiment informat,

e linforme d’anestésia,

e [informe de quirdfan o de registre del part,

e [informe d’anatomia patologica,

e [evolucio i la planificacié de cures d’infermeria,
e ['aplicacio terapeutica d’infermeria,

e el grafic de constants,

e [|'informe clinic d’alta.

Assertivitat. L’assertivitat és una habilitat per ser francs i directes. Dir el que es vol dir sense ferir
els sentiments dels altres, sense menysprear-los i sense sotmetre’s a la seva voluntat. Aquesta
habilitat esta relacionada amb tenir una bona autoestima i potencia I'empatia entre els interlocutors,
cosa que facilita I'apropament entre diverses postures i I'entesa mutua.

Fundacio Pere Tarrés. Comunicar-se assertivament

Empatia. Quan parlem d’empatia ens referim a saber posar-se en el lloc de I'altra persona. Situar-
se de manera afectiva en les emocions i la realitat de I'altra persona. Es una habilitat que et permet
experimentar el punt de vista i la situacio de l'altra persona, pero sense haver de pensar ni opinar
igual que opina l'altre.
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Una persona empatica sap escoltar amb atencio, és flexible, pot influir sobre les emocions dels
altres, intenta comunicar i sentir alld que sap que pot ser d’ajuda per a I'altra persona. Una persona
empatica és una persona amb capacitat autocritica.

Bren Brown. Sobre I’'empatia

Eines per a la comunicacié

Alicia Garcia Oliva. Herramientas para una buena comunicaciéon. Aquest video explica de
manera senzilla i sintética aspectes claus de la comunicacié no verbal i com afecten en les vostres
relacions.

33



34



=

Rebem un informe medic
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A la pagina web de COMjunts (www.appcomjunts.es)
podreu accedir a tots els continguts complementaris que
et recomanem en aquest apartat.
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Queé podem fer per entendre bé un informe meédic?

Després d’'una visita medica al vostre fill, després d’'una prova o quan li donen l'alta hospitalaria
(perque ha estat ingressat o perque ha anat a urgencies), 'equip medic us dona un informe medic.

Abandoneu el centre i us quedeu a soles vosaltres, el vostre fill i I'informe medic. Teniu forca
interrogants i voleu saber exactament que li passa al vostre fill. Llegiu I'informe médic una vegada,
dues, tres..., i us atabaleu, no 'acabeu d’entendre. Canvieu d’estrategia: hi busqueu detalls de les
explicacions que el metge us ha fet oralment, perd no els trobeu. Us pregunteu, per exemple, “qué
ens ha dit el metge que hem de fer?”, perd no trobeu una resposta clara en l'informe.

Teniu molts dubtes! Hi ha moltes formes abreujades que no havieu vist mai i que,

fins i tot, no sabeu com pronunciar. Hi ha paraules desconegudes, que intuiu que E
son importants, perd que no enteneu: algunes so6n molt especialitzades, d’altres
duen uns noms propis que no havieu sentit mai, i d’altres sén mots d’altres llengues,
sobretot del llati i de 'anglés. També hi ha paraules que coneixeu, perd dubteu i
no sabeu si les heu esteu interpretant correctament. Llegiu frases que us semblen
incompletes o mancades de sentit, 0 que son massa llargues com perque les pugueu

entendre bé... Us comenceu a desesperar en un text laberintic. Us sentiu perduts!

A continuacié veurem com evitar-ho!
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Qué podeu fer?
En primer lloc, és important que penseu el seglent:

No sou estranys ni Gnics. Es normal no entendre completament un informe médic perqué
€s un text altament especialitzat, amb moltes paraules técniques i amb una redaccié sovint
forca enrevessada. D’'una banda, els metges no sempre escriuen correctament, perque
normalment escriuen molt rapid i de manera molt sintética. | aixd fa que en els informes
medics puguem trobar lletres capgirades, faltes d’ortografia, frases sense verb o subjecte,
formes abreujades, paraules molt tecniques, paraules diferents per dir el mateix, etc. | tots
aquests aspectes ens fan més dificil la comprensio de l'informe. D’altra banda, el contingut
dels informes no se sol adaptar al nivell de coneixement del pacient o dels familiars, tot i que
el destinatari principal és, per llei, el pacient. Penseu que I'informe sovint és escrit per més
d’un especialista (el que fa I'ingrés del pacient, el que el segueix, el que li dona l'alta). | que
en realitat s’adreca a destinataris molt diferents: des dels pacients, familiars i cuidadors, fins
als mateixos autors de l'informe, perd també a altres especialistes, personal d’infermeria,
investigadors, avaluadors de la qualitat assistencial, autoritats sanitaries, psicolegs, docents,
autoritats judicials... | és que I'informe medic té moltes finalitats, i aixd també fa que sigui un
document for¢a complex.

No cal que entengueu completament tot I'informe. Com hem vist, és un document que conté
parts diferents adrecades a destinataris diferents. Per tant, es tracta que entengueu sobretot
aquelles parts adrecades a vosaltres, els familiars, o als mateixos pacients. Normalment,
no us cal coneixer el significat d’'una férmula quimica, sind que només voleu saber si heu
de prendre la medicina que us han receptat amb o0 sense aliment, abans o després de

menijar, etc. El més important, d’entrada, és entendre la informacié basica relacionada amb
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el diagnostic, perqué voleu saber que té el vostre fill, i també la informacié relacionada amb
el tractament i les pautes a seguir, perqué voleu tenir clar qué heu de fer a partir d’ara.

A continuacio, una vegada assumits aquests aspectes, podeu fer servir algunes estrategies per

comprendre adequadament I'informe i no sentir-vos perduts:

Localitzeu els apartats de Diagnostic i Tractament. En primer lloc, fixeu-vos en les
diferents parts que té l'informe i localitzeu les dues que us cal entendre bé, i que son, I'apartat
de Diagnostic (que també es pot anomenar Orientacio diagnodstica, Judici diagnostic, Judici
clinic), i 'apartat de Tractament (qQue també es pot anomenar Tractament a l'alta, Tractament
i recomanacions, Recomanacions al alta, Pauta terapéeutica), que solen situar-se al final de

I'informe.

L’apartat de Diagnostic sol contenir el nom o els noms de les malalties o trastorns que
es pateix o per les quals s’ha acudit a la visita. Aquests noms sén termes o paraules
especialitzades, que solen estar recollides en una llista o classificacio internacional de
malalties, i per aix0 a vegades van precedides d'un numero. El numero, per tant, només
serveix per classificar internacionalment les malalties. | si no enteneu qué vol dir algun

d’aquests noms de malalties, podeu cercar-lo en un diccionari:
Hi ha diccionaris generals, que contenen el noms de les malalties més comunes,
com el Diccionari de la Llengua Catalana de I'Institut d’Estudis Catalans i

el Gran Diccionari de la Llengua Catalana d’Enciclopédia Catalana.

També hi ha diccionaris especialitzats de medicina, que inclouen malalties
menys habituals, com el Diccionari Enciclopédic de Medicina, de '’Academia
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de Medicina, Enciclopédia Catalana, Generalitat de Catalunya i TERMCAT, o els
diccionaris de 'area de ciencies médiques de la base de dades terminologica del
TERMCAT, que es poden consultar a través del Cercaterm.

| en el cas de les malalties rares us pot ser molt util consultar alguna base de
dades especialitzada, com el Llistat de patologies de FEDER i I'Inventari de
malalties rares i de medicaments orfes ' ORPHANET.

L’apartat de Tractament de vegades esta subdividit en dos subapartats i és
especialment important perque us indica les pautes que cal seguir i la medicacié que
heu de prendre una vegada heu abandonat la consulta o el centre medic. Un dels
aspectes més importants és assegurar-vos que enteneu bé quina dosi cal prendre de
cada medicament recomanat.

Feu-li les preguntes que siguin necessaries a I’especialista. Un cop localitzats els dos
apartats més importants (Diagnostic i Tractament), rellegiu-los amb el metge al davant abans
d’abandonar el centre. Feu-li les preguntes que us calguin per estar segurs que els enteneu
i que us queda clar qué haureu de fer un cop sigueu a casa. Si el metge no us ho acaba
d’explicar prou bé, sapigueu que podeu demanar que un altre especialista del centre us ho
aclareixi.

Demaneu un contacte. Abans d’abandonar la consulta o el centre, demaneu un teléfon
0 una adreca electronica de contacte, perguée en el cas que més endavant tingueu algun
dubte, pugueu resoldre’l rapidament i facilment adrecant-vos a la unitat adequada.

Rellegiu I'informe a casa vostra. Quan arribeu a casa, llegiu I'informe amb calma i si teniu
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algun dubte de la resta d’apartats, marqueu-los d’alguna manera (per exemple, amb un
retolador) i a la propera visita amb el metge de referéncia aprofiteu per preguntar-li el que us
calgui per resoldre aquests dubtes.

Arxiveu tots els informes. Acostumeu-vos a desar tots els informes, en paper o digitalment,
tan ordenadament com pugueu (per exemple, arxivats en una carpeta per ordre cronologic).
| tingueu-los sempre a punt per dur-los a sobre en qualsevol visita medica o per consultar-los
en cas de dubtes.

Per saber-ne més

A mesura que aneu passant per diferents estats emocionals, i que aneu assumint i coneixent millor
el diagnostic, necessitareu un nivell més sofisticat d’'informacié i us caldra trobar fonts noves i
aprendre a avaluar opinions que poden ser conflictives. Per aixd a continuacié us oferim alguns
recursos que us poden anar bé.

Diccionario de Siglas Meédicas. Com hem comentat abans, les abreviacions (sigles,
abreviatures, simbols) sovint generen problemes de comprensio, perque el seu significat no
és transparent i afegeixen foscor a I'informe medic. En tots els diccionaris abans esmentats
trobareu algunes sigles, perd existeix un Diccionario de Siglas Médicas, elaborat per la
Societat Espanyola de Documentacié Medica (SEDOM), que n’incorpora moltissimes, més
de 4.000, i que es va actualitzant permanentment.
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Repertorio de siglas, acronimos, abreviaturas y simbolos utilizados en los textos
médicos en espafiol, de Fernando A. Navarro. Es el recull més extens de sigles mediques
en espanyol. Conté més de 27.000 unitats que corresponen a gairebé 100.000 significats
diferents.

Diccionario médico-bioldgico, historico y etimoldgico. Més del 80 % dels termes medics
que usen els metges tenen una part que és un segment llati o grec: son paraules formades
amb peces d'aquestes llengles classiques. Per exemple, el segment -itis, que vol dir
‘inflamacid’, i que apareix en noms medics com sinusitis, rinitis, bronquitis i fins a 150 paraules
més; el segment -ectomia, que significa ‘extirpacid quirdrgica’, i que trobem en termes
com amigdalectomia, apendicectomia, mastectomia o vasectomia i fins a 60 paraules més, o
el segment nefro-, que vol dir ‘rony®’, i que forma termes com nefroleg, nefrologia, neffritic,
nefroma i fins a 35 paraules més. Aquest recurs de formacié de mots medics és una estratégia
molt intel-ligent perque només amb 1.000 peces grecollatines poden formar-se més de 100.000
paraules, ja que les combinacions son infinites. | també perqué coneixent aquests segments
€s molt més senzill entendre el significat dels termes médics que els contenen. Per exemple,
tots els mots que inclouen la peca hepato- tenen relacid amb el fetge, i tots els que porten la
peca -ectomia impliquen que es tracta d’una extirpacié d’alguna part del cos. A més, aquestes
peces s'usen en moltissimes llengles, tant en anglés, com en frances, italia o danées, de manera
que, siles coneixem, adquirim una comprensio de mots medics en diverses llengues. Per saber
el significat d’aquests segments grecollatins, podeu consultar el Diccionario médico-bioldgico,
histérico y etimoldgico, elaborat per la Universitat de Salamanca, i el Diccionari enciclopedic de
medicina (DEMCAT), elaborat per diverses institucions i editat pel TERMCAT.

MedlinePlus. Si voleu informacié més detallada sobre la documentacié que rep un pacient,
podeu consultar el MedlinePlus en castella, que és el lloc web dels Instituts Nacionals de la
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Salut per a pacients, familiars i amics, elaborat per la Biblioteca Nacional de Medicina dels
Estats Units d’Ameérica, que és la biblioteca de medicina més gran del mon.

A més, MedlinePlus ofereix informacié sobre malalties, afeccions i benestar en un llenguatge
facil de llegir i entendre. MedlinePlus s’actualitza diariament. Concretament, sobre la
comunicacio escrita metge-pacient, és interessant I'entrada de Historia clinica.

Quaderns de la Bona Praxi. Si voleu trobar informacié més detallada sobre la documentacié
que rep un pacient, podeu consultar la col-leccié de Quaderns de Bones praxis del Col-legi
oficial de Metges de Catalunya. Sobre la comunicaci¢ escrita metge-pacient, sbn especialment
interessants els quaderns seguents:

e Quadern 28: Historia clinica, tecnologies de la informacio i drets del pacient
e Quadern 18: Informes clinics, eines de comunicacio

e Quadern 8: La informacio clinica facilitada al pacient

e Quadern 4: Finalitat i Us de la historia clinica

Viquipédia. Si encara voleu saber més coses sobre una malaltia o trastorn, podeu consultar-ne
el significatala Viquipedia. Les entrades solen estar revisades i actualitzades, i son fiables. Ara
bé, cal tenir en compte que si aneu més enlla de la primera pagina correu el risc de perdre-us
en lainformacio, i aleshores és molt important que apliqueu les recomanacions sobre la cerca
d’informacié a internet recollides al tema Com s’ha de preparar la visita médica? Penseu
que en cada una de les entrades de malalties o trastorns de la Viquipedia sempre trobareu un
quadre, a la part dreta de la pantalla, que us donara informacié de tipus classificatori i també
us remetra a I'entrada corresponent de la MedlinePlus, un lloc web que conté informacio

sobre medicina i salut, adrecada fonamentalment a I'usuari, no al professional. Es un servei
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de la Biblioteca Nacional de Medicina dels Estats Units d’América i dels Instituts de Salut,
que ha rebut diversos guardons i que conté una enciclopedia de medicina, un diccionari
de termes medics i un directori d’hospitals i metges. Consulteu, per exemple, I'entrada de
la Viquipédia per a Sindrome de Rett.
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Tenim una prova medica
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A la pagina web de COMjunts (www.appcomjunts.es)
podreu accedir a tots els continguts complementaris que
et recomanem en aquest apartat.
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Que li hem de preguntar al metge quan demana fer
una prova al vostre fill?

Durant una visita medica al vostre fill, us diuen que s’ha de fer una prova médica. El metge us
menciona el nom de la prova, perd el nom us sona estrany. Veieu clar que teniu interrogants,
reconeixeu que us falta informacio i us pregunteu: que li faran?, per qué li faran?, quan durara?, li
faramal?...

Necessiteu demanar més informacié sobre la prova, no només per coneixer-la, sind també per
poder preparar millor el vostre fill.

A continuacio us presentem una llista de preguntes que, d’alguna manera o d’una altra, segurament
us heu plantejat en altres ocasions similars:

e Quina informacio us donara la prova?

e En qué consistira?

e A quin lloc li faran la prova?

e Podreu estar amb el vostre fill mentre li faran la prova®?
e Quan durara la prova?

o n
Ak [E]

e |ifaramal?
e Poden recomanar-vos algun article o pagina web en el qual pugueu trobar
més informacié sobre la prova?
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Qué podeu fer?

Quan estigueu a la consulta i el metge us digui que heu de fer una prova al vostre fill, podeu
consultar el vostre mobil o llibreta, on tindreu anotades les preguntes que necessiteu fer-li.

En aquesta circumstancia, és important que tingueu en compte la informacié seguent:

Digueu-li al vostre metge que teniu unes preguntes anotades i que us agradaria formular-
les-hi. Davant de comentaris vostres desordenats, 0 poc especifics, o bé que no heu tingut
temps d’ordenar, segur que agraira preguntes clares i breus. Seria bo plantejar les preguntes
amb el to adequat. Es a dir, no es tracta de demanar explicacions al metge, a banda que hagi de
justificar la seva decisio clinica. Les preguntes les formuleu per, ni més ni menys, tenir informacio
sobre la prova i per poder preparar el vostre fill. Es tracta de poder fer una coalicio terapéutica,
un equip amb el vostre metge i no de questionar-lo. Si ho sentiu aixi, aixi ho transmetreu.

Prendre nota. No dubteu a treure un boligraf i un paper per anotar el que us contesti. Us pot
semblar que us en recordareu de tot al sortir, perd molt probablement no sera aixi. Preneu
notes, no literalment, perd si que podeu anotar les paraules clau que després us podran
servir per recuperar el fil de les respostes.

Tingueu en compte el vostre fill. Mentre aneu formulant les preguntes, tingueu en compte
la preséncia del vostre fill. Es una prova que li faran a ell, de manera que I'heu de fer particip,
en la mesura que es pugui, de la vostra conversa amb el metge sobre la prova.

Com podeu tenir-lo en compte? Dependra molt de I'edat, perd, per exemple, les mirades
sén molt importants. Mireu el vostre fill quan parleu amb el metge. Es una persona que també
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és protagonista del dialeg i, com a tal, heu de tenir-lo en compte amb el llenguatge no verbal:
amb la mirada, tocant-lo, apropant-lo a vosaltres, situant-lo de manera que pugui veure el

metge i us pugui veure a vosaltres.

Digueu al vostre fill que al sortir li explicareu qué ha dit el metge. Es molt probable que
guan el metge respongui les vostres preguntes, el vostre fill no ho entengui gaire bé. Si
passés aixo, mirant-lo només a ell, li direu: “aixd que ens esta explicant el nostre metge és
una mica dificil d’entendre per a tu, perd després, quan sortim, t'ho explicaré tot”. Si feu aixo,
contribuireu a tranquil-litzar-lo i també a qué sapiga que tot el que esteu parlant, encara que
no ho entengui, també li pot interessar, per aixd, després li explicareu.

Per saber-ne més

A la pagina web Bupasalud trobareu informacié ampliada sobre més preguntes que podeu fer als
metges quan us indiquin que cal fer una prova medica al vostre fill.
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Com s’ha de preparar el vostre fill per a les proves?

Teniu prevista una prova medica per al vostre fill que pot implicar un cert nivell de dolor, malestar
0 una situacio d’estrés. El primer que us heu de plantejar és com podeu preparar-lo perqué afronti
la prova amb més tranquil-litat i pugui fer-se sense contratemps.

Teniu dubtes i preguntes com les seguents: he d’explicar sempre al meu fill que I'hauran de
punxar?, potser s’espantara més si li anticipo que haurem d’anar a I'hospital?, hi ha alguna cosa

qgue puguem fer perqué estigui distret mentre li fan la prova?

Necessiteu coneixer alguns aspectes que acostumen a influir en I'experiencia que
tenen els nens en aquestes situacions per preparar la prova medica amb ells.

A continuacio, us expliguem alguns d’aquests aspectes i us donem algunes

orientacions sobre com preparar una prova medica amb el vostre fill.

Que podeu fer?
Fareu una llista d’aspectes que s’haurien de tenir en compte abans d’anar a la prova:

L’ansietat es contagia? No, no és una malaltia, pero si que és contagiosa, igual que els
badalls i el riure. Penseu en com us sentiu quan noteu que el vostre pare, la vostra parella
0 la vostra amiga estan nerviosos 0 angoixats. També us poseu neguitosos, és natural! Per
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aixd és important que intenteu estar tranquils abans de la prova, que no penseu que hi
haura problemes o que el vostre fill ho passara malament. Cal que parleu amb ell de manera
tranquil-la i li transmeteu confianga i seguretat.

Queé voleu explicar-li al vostre fill sobre la prova? Sobre aquest tema, les nostres
recomanacions son les seguents:

Utilitzeu un llenguatge que el vostre fill pugui comprendre. Expliqueu-li només
el que és capac d’entendre i de la manera en qué ell ho pugui entendre. Segons la
malaltia del vostre fill, és possible que no sigui facil, perd el més important no sén les
paraules o si ell les compren completament, sind el vostre to de veu, el vostre contacte,
la manera amb la qual us comuniqueu amb ell. Les emocions que li transmeteu son
essencials perqué percebi la situacié sense ansietat.

Digueu la veritat. No és aconsellable dir mentides sobre qué passara. Si I'experiéncia
del vostre fill és completament diferent al que li heu explicat, se sentira enganyat i aixo
no contribuira a la seva tranquil-litat per a les properes proves.

Expliqueu-li de manera senzilla per quin motiu s’ha de fer la prova i en qué
consistira. També pot ser Util que el vostre fill sapiga on li faran la prova i qui li fara.
Sobretot si és algu que ja coneix i, fonamentalment, si podreu estar al seu costat. Saber
que estareu amb ell segur que el tranquillitza i, si no és possible que 'acompanyeu,
també és millor que ho sapiga abans i que pugueu dir-li que estareu a I'habitacié del
costat, atents per si hi ha qualsevol cosa.

Segons la Carta Europea dels Drets dels Infants Hospitalitzats, el nen té dret a estar
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acompanyat dels seus pares. Si el personal del centre no ho permet, més endavant us

donem les orientacions sobre com actuar en aquesta situacio.

No doneu aquestes explicacions a la nit. Anar a dormir i quedar-se sol i a les fosques
€s un moment que pot despertar pors o ansietat. A més a més, no us té a prop per fer
preguntes o per dir-vos com se sent. Es millor parlar-ne a plena llum del dia i en un

moment en que quedin hores per davant en les quals pugueu estar amb el vostre fill.

Utilitzeu un joc per explicar com sera la prova. Tant si el vostre fill compréen bé el que
li dieu, com si no us entén completament, el joc és una bona manera de transmetre el
que passara i de convertir-la en alguna cosa més propera i menys dramatica. Podeu
jugar a “anar al metge” de diferents maneres, amb ninots, dibuixos, contes... segons
'edat. Aixd us permetra fer teatre junts per mostrar-li de manera més facil que passara.
A meés, ell podra expressar com se sent.

Transmeteu al vostre fill que ho esta fent bé. Es important fer-li sentir que, encara
que plori en algun moment 0 que us necessiti, ho esta fent bé, que €s un nen valent
i que és normal que senti por o angoixa, que tothom I'na experimentat i que no per
aixd ho esta fent malament. Passi el que passi, no I'heu de renyar ni dir-li que es porta

malament.

Intenteu que I’experiéncia no sigui negativa. Just abans de la prova o durant, també
hi ha algunes coses que podeu fer per intentar que I'experiéncia no sigui negativa. Us
n'explicarem algunes:

Deixeu que el vostre fill controli alguna cosa de la situacié. Quan esteu a I'hospital o
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a la consulta medica, sovint sentiu que heu perdut el control de la situacio: acostumeu
a fer Unicament el que us diuen que feu i no podeu decidir res. Deixar que el vostre
fill pugui controlar alguna cosa de les que passen pot ajudar-lo a sentir-se millor. Per
exemple, deixeu-li decidir si vol portar algun objecte amb ell per acompanyar-lo durant
la prova (un peluix, una joguina, el seu xumet..., alguna cosa que ell trii). Deixeu que
us digui que voldra fer quan s’acabi la prova (pujar als gronxadors, menjar-se un gelat,
anar a la platja...). O si vol fer-se un dibuix a la gasa que li han posat?, vol dir-li alguna
cosa a la infermera o al metge? Vol trucar a algu proper (I'avia, un amic, el seu germa,
etc.) per explicar-li que li han fet? Deixeu que faci alguna cosa que vulgui fer, encara
que no sembli una idea genial. Si no és possible que el vostre fill us transmeti qué li ve
de gust fer, com que vosaltres si que sabeu que li agrada, podeu suggerir-ho perque
la situacio sigui més suportable.

Ajudeu el vostre fill a estar més relaxat durant la prova. Per ajudar-lo a estar més
relaxat, podeu fer el seguent:

Fer-lo respirar profundament. Digueu-li que respiri a poc a poc, molt a poc a
poc, i profundament. Respireu amb ell, al mateix ritme i conteu les respiracions
profundes (una, dos, tres...). D’aquesta manera se sentira més tranquil.

Fer-lo imaginar. Tanqueu els ulls i intenteu que visualitzi una imatge bonica i
assossegada, habitualment un paisatge o un espai que calmi. Per ajudar-lo,
podeu demanar-li que tanqui els ulls i aneu dient-li el que voleu que s’imagini: els
elements que apareixen al paisatge, els colors, els sons...

Distreure’l amb una altra activitat. Que |i agrada fer al vostre fill que sigui
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compatible amb la prova? Cantar, jugar amb el mobil, mirar una pel-licula a la
tauleta, escoltar un conte...Qualsevol cosa que el mantingui atent durant una

estona i distret de la prova pot ser un bon recurs.

Que fer si el professional us demana que sortiu de la sala on se li esta fent la prova. Cada
vegada sén menys els centres i els professionals que sol-liciten que els pares no hi siguin
presents. De fet, la Carta Europea dels Drets dels Infants Hospitalitzats diu literalment que el

nen té:

“Dret a estar acompanyat dels seus pares o de la persona que els substitueixi el maxim de
temps possible durant la seva permanencia a I'hospital, no com espectadors passius sind
com elements actius de la vida hospitalaria sense que aixd comporti costos addicionals:
I'exercici d’aquest dret no ha de perjudicar ni obstaculitzar I'aplicacié dels tractaments als
que s’ha de sotmetre l'infant”.

Es a dir, que no només el pare o la mare teniu dret a estar amb el vostre fill, sind que si no
us ho permeten, estan vulnerant un dret fonamental de qualsevol nen. Si el centre no us
permet acompanyar el vostre fill durant la prova i vosaltres i ell voleu estar junts, el nostre
consell és que demaneu que la prova no es realitzi i que parleu amb el Servei d’Atenci¢ al
Pacient que tingui el centre sanitari. En el cas que no cedeixin a les vostres peticions, que
estan emparades en una carta europea que tot centre ha de respectar, en el Servei d’Atencio
al Pacient han d’aclarir-vos la norma en la qual es basen i com podeu efectuar una queixa

formal.
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Recursos

Relaxacio

EduCaixa. Petites relaxacions. Meditacio

EduCaixa. Petites relaxacions. Musculars

Visualitzacié o imaginacié guiada

Un numero creixent d’investigacions mediques suggereix que la imaginacié també pot ajudar a
reduir el dolor i I'ansietat i a afavorir els sentiments positius. De fet, s’ha constatat que la gent
que practica la imaginacié guiada durant la quimioterapia se sent més relaxada i positiva sobre
aquesta experiéncia que no pas aquells que no la practiquen.

La tecnica de la imaginacié guiada (també coneguda com tecnica de “visualitzaci¢”) acostuma
a funcionar millor quan la persona comenca amb pocs minuts de respiracié conscient. Funciona
d’aquesta manera: amb els ulls tancats, imagineu-vos un lloc segur o un lloc que heu visitat en el
passat que us ha transmes una sensacié d’alegria, satisfaccio i plenitud. Podria ser, per exemple,
un parc d’atraccions, la casa dels avis, un lloc en el qual el nen s’hagi sentit bé. Mantingueu la
imatge d’aquest lloc a la ment durant una estona i intenteu reproduir tots els detalls del que veieu

i sentieu:
e (Com noteu la terra o el terra que teniu als vostres peus? Fa calor o fred?

e /Se senten sorolls d’animals a la distancia o sons de la naturalesa (com, per exemple,
'aigua que flueix)?
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Si sou el més descriptius possible sobre el lloc seleccionat, se us facilitara I'entrada en aquesta
escena i us ajudara a sentir-vos més relaxats. Podeu anar fent preguntes al vostre fill per mantenir
la seva atencié centrada en la situacioé agradable. D’aquesta manera, el petit no estara tan pendent
del que li hagin de fer.

Tal com passa a la meditacio, també us vindran a les vostres ments pensaments que us distrauran
mentre practiqueu la imaginacié guiada. Admeteu aquests pensaments i després deixeu que
desapareixin mentre us torneu a concentrar en les imatges que veieu i els sons que sentiu.

Font: KidsHealth.org

Per saber-ne més

Faros. Hospital Sant Joan de Déu. Analitica de sang en nens: en que consisteix?
Consells per preparar al vostre fill i disminuir les seves pors si li han d’extreure sang.

Bebés y mas. Papa y mama, ;jaun dejais solos a vuestros hijos en las pruebas o tratamientos
médicos? Article que analitza el compliment dels drets dels nens hospitalitzats en alguns hospitals
d’Espanya.

Laboratorio Hidalgo. Es un blog de consells per preparar un nen quan li han d’extreure sang.

Son consells que intenten disminuir les pors que pot tenir quan li han de fer aquest tipus de prova
o d’altres de similars.
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Primer Diccionari Il-lustrat de Medicina. Es un diccionari de medicina per a nens i nenes de 6
a 14 anys, elaborat a partir del coneixement i del desconeixement que sobre els termes médics
tenen. Hi han participat 1500 escolars de Catalunya i ha estat editat per Publicacions de I’Abadia
de Montserrat.
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Qué més puc aprendre?
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A la pagina web de COMjunts (www.appcomjunts.es)
podreu accedir a tots els continguts complementaris que

et recomanem en aquest apartat.
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Com puc aprendre d’altres families?

Pot ser gue només em passi a mi? Com ho fan les altres families? L'intercanvi d’informacio entre les
persones sempre ens enforteix. Formar part d’'una associacié de pacients com FEDER, EURORDIS
o ALIBER pot ser una font de recolzament.

Aquest intercanvi d’informacié amb altres families que fa més temps que tenen

un diagnostic o alguna sospita pot ajudar-vos en el dia a dia. Per exemple, us E
pot servir per coneixer a persones de referencia sobre qualsevol tematica que us -
interessi, o per descobrir quins recursos té la familia a 'hora de moure’s en altres [=] E!
ambits, més enlla del propiament sanitari. &

En aquest repte, explicarem la importancia que té la vostra formacioé dins i fora del

moviment associatiu. D’aquesta manera podreu integrar el que heu aprées en els

reptes anteriors i, a més a més, us servira per compartir-ho amb altres families i

portar-ho a la practica en el vostre dia a dia.

Que podeu fer?

Qué més podeu aprendre del mén sanitari?
A [I'Estat Espanyol, els drets del pacient es recullen en diverses normes, comencant per
la Constitucié Espanyola, que consagra el dret fonamental a la proteccié de la salut, i per la Llei
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General de Sanitat de I’'any 1986, que estableix els drets i deures fonamentals del pacient, aixi
com els principies generals d’universalitat i equitat.

Un exemple de llei de defensa del pacient és la Llei basica reguladora de I’'autonomia del pacient
i de drets i obligacions en matéria d’informacié i documentacié clinica (LLEI 41/2002). Cada
comunitat autobnoma és responsable, en gran mesura, del desenvolupament d’aquesta llei.

Aquestes lleis son I'eix basic de les relacions clinicoassistencials. Es important conéixer que
existeixen, saber quines sén, quines lleis ens emparen i regulen els drets i deures que teniu dins
del mén sanitari i les accions vinculades a la vostra atencié en salut.

Als paisos llatinoamericans, les lleis que regulen els drets i deures de les persones en temes de
salut son, naturalment, unes altres. Aquestes lleis es poden consultar a través de la pagina web
de I'Organitzacié Panamericana de la Salud (PAHO) que pertany a I'Organitzacié Mundial de la
Salut.

Puc aprendre més d’altres realitats? Com?

“El meu peregrinatge va ser llarg, de més de 30 anys sense diagnostic. Quan em vas donar el
diagnostic, vaig comengar a buscar i no hi havia res, era com si un desert. Trobar algu que es
mou en la mateixa direccio i amb una major ambicio va suposar endollar-me en un coet, a un bolit.
Estavem en una situacio molt injusta, orfes en el sistema. Sempre he cregut en aquest projecte.
Nosaltres sense FEDER no hauriem arribat enlloc”. Rosario Fernandez. Asociacion Espafnola de
Porfiria.

Aqguest testimoni és només un exemple que ens demostra que a través de I'apoderament dels
pacients i les seves families, les persones tenen més estrategies per millorar I'autogestio en
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discapacitat i salut. A més a més, comencen a valorar I'ajuda mutua entre iguals, i aixd és rellevant
a I’hora de prendre decisions en aquells aspectes que repercuteixen en la trajectoria de les seves
vides.

La unid i la trobada entre persones afectades, les seves families i les persones que han viscut una
situacio similar contribueix positivament al fet que totes les persones es puguin sentir escoltades.
Aquesta relacié amb altres families afectades, per tant, pot ser positiva i beneficiosa tant a nivell
social com psicologic.

La constitucidé d’'una associacid no resulta massa complicada, encara que ha de complir amb
certes formalitats administratives. S’ha de constituir a través d’'un acord de tres 0 més persones
fisiques que es comprometin a posar en comu coneixements, mitjans i activitats per aconseguir

uns fins i objectius comuns.

L’associacionisme és la forma natural de vertebracio de la societat civil. En qualsevol de les seves
formes, les associacions son el vehicle natural mitjancant el qual les persones s’organitzen per
realitzar activitats conjuntes i per aconseguir objectius que per ells mateixos no aconseguirien. El
moviment que genera les associacions de pacients i la seva forca és el que provoca els canvis en
la societat.

On puc compartir tot el que sé?

Al tema 1 Que és una malaltia rara? Vau coneéixer diferents estratégies que s’han dut a terme per
promoure la comunicacio i I'intercanvi d’informacié com, per exemple, I'aplicacié Diseasemaps o
les comunitats que t¢ RareConnect d’Eurordis.

En el vostre dia a dia genereu constantment informacié que pot ser d’utilitat per a les persones
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que estan passant pel mateix que vosaltres. Per ajudar i compartir el que sabeu també podeu
utilitzar les eines TICs i el mén 2.0 (#enfermedadesraras). Aquestes eines us permetran crear un
espai virtual perqué us pugueu connectar amb altres persones a través d’Internet i treballar en un

projecte comu de manera col-laborativa.

Compartir el vostre coneixement amb altres persones que estan passat per la mateixa situacio
dona més visibilitat al que us passa i contribueix a fer que augmentin recursos i facilitats. A més,
la col-laboracié entre iguals genera un sentit de pertinenca a un projecte que és Unic i comu per a

tots els membres de la mateixa comunitat.

Recursos

Informacié i assessoria
Si teniu dubtes d’informacié, d’assisténcia social o dels vostres drets, podeu acudir als Serveis
d’Atenci6 Directa de FEDER, entre els quals hi ha:

Servei d’Informacié i Orientacié. FEDER posa a la disposicié de qualsevol persona amb
diagnostic o sospita, el seu Servei d’Informacié i Orientacié en malalties rares. Actualment
aquesta és I'inica linia d’Atenci6 Integral per a les persones amb malalties poc frequents
a Espanya i, gracies a la seva experiéncia de treball des del 2002, esta al capdavant de la
Xarxa Europea de Linies en Malalties Rares.

Servei s’Assessoria Juridica. Proporciona unes recomanacions d’actuacio en 'ambit legal i
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dona protagonisme a 'objecte de la consulta. Per exemple: reconeixement o revisid del grau
de la discapacitat o de la dependencia, derivacions hospitalaries al centre de referéncia,
accés a medicaments, segona opinié medica, etc.

Servei d’Atenci6é Psicologica de FEDER. El Servei d’Atencidé Psicologica de FEDER té
I'objectiu estratégic de fomentar la normalitzacié bioldogica, psicologica i social de les persones
amb malalties rares i de les seves families amb la finalitat de millorar les seves condicions de
salud. El Servei és de caracter preventiu i esta sempre vinculat directament a la malaltia. Si
les consequiencies psicologiques que la malaltia genera requereixen la intervencio d’altres
professionals, el Servei treballa de forma coordinada amb tot un equip interdisciplinari per

millorar la salud emocional.

Servei d’Atencié Educativa. Els menors amb malalties rares tenen dret a I'educacié com
qualsevol nen o nena. Tenen dret a una educacié de qualitat i equitativa, independentment
de les seves condiciones i circumstancies. Des de FEDER treballen per possibilitar una

educacio inclusiva dels menors amb una malaltia rara a través d’aquest Servei.

Formacio presencial

FEDER fomenta el moviment associatiu i ajuda a la creacié d’associacions, que us acompanyi
durant el seu creixement i desenvolupament. FEDER valora el potencial de les persones com a
protagonistes del seu propi canvi.

Per tenir una visié general del que implica o el que aporta la vostra participacié en un moviment

associatiu és necessaria la formacié especifica en aquest ambit. A continuacid, us ensenyem
oportunitats formatives amb modalitat presencial:
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Escola de Formacié CREER-FEDER

La Federacion Espafiola de Enfermedades Raras organitza —conjuntament amb el Centro
de Referencia Estatal de Atencién a Personas con Enfermedades Raras y sus Familias
(CREER) de Burgos (que depén de I'MSERSO)- una trobada que té com a objectiu ser
un punt de reunié anual. D’aquesta manera, les associacions de Malalties Minoritaries del
panorama nacional poden abordar tots els aspectes d’interes per al col-lectiu.

L’escola de formacioé FEDER-CREER busca conformar un espai Unic per formar professionals
des de I'enfocament del mén associatiu. D’aquesta manera, us poden informar sobre com
potenciar al maxim la capacitat d’acci¢ del vostre fill i propiciar una convivencia i relacio
eficac entre els representants de les patologies, els ponents i 'equip de FEDER.

Eurordis Summer School

Els pacients estan assumint un paper cada vegada meés important en la promocio del
desenvolupament de medicaments i 'accés equitatiu als tractaments a tot Europa. Per aixo,
exigeixen que la informacié medica sigui més clara, precisa i comprensible. Amb la finalitat
d’ajudar-vos a preparar per aguests rols i com a part del seu compromis d’apoderar les
persones que viuen amb malalties minoritaries, EURORDIS va llancar el seu propi programa
de capacitacio per a pacients experts I'any 2008.

El programa permet que els pacients i investigadors millorin les habilitats de defensa i
entendre el procés regulador dels medicaments orfes perqué puguin lluitar conjuntament a
nivell europeu.

Formacio en linia FEDER

Per anar més enlla de les barreres geografiques i superar I'assoliment territorial que exigeixen les
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formacions presencials, hi ha entitats com FEDER que utilitzen les noves tecnologies perqué la
informacid i el coneixement arribin a més persones. Oportunitats formatives amb modalitat en
linia:

Curs “Formacioén en habilidades para la gestion eficiente de asociaciones de pacientes
con enfermedades minoritarias”. Aquest curs respon a la situacid que estan vivint
actualment les associacions de pacients, que assumeixen cada vegada més responsabilitat
i estan adoptant un rol basic i imprescindible al sistema sanitari. Per aix0, és fonamental
la formacié que les associacions reben en determinats aspectes, com son el lideratge, la
presa de decisions, la negociacio o la gestié de conflictes. Si voleu més informacié escriviu
a: formacion@enfermedades-raras.org

Pastilles Informatives en Gestié Associativa. Aquest recurs busca posar a disposicié de
les persones noves habilitats en la gestio associativa a través de la comunicacio estrategica,
la gestid d’equips, la motivacio i la responsabilitat social.

Canals d’informacié

A més a més del contacte directe entre les persones afectades, també podeu utilitzar les eines
en linia per dotar de més forca els missatges que voleu transmetre. Actualment, sén molts els
canals d’informacio que teniu a la vostra disposicio. Els més coneguts soén els comptes de Twitter,
pagines de Facebook o pagines de disseny d’imatges com Canva o Piktochart. També podeu
crear el vostre propi espai a través de blogs a través d’'un gestor de continguts com Wordpress.
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Per saber-ne més

Eines TIC
Podeu conéixer totes les realitats mitjangant les eines TIC i, fins i tot, explicar la vostra experiencia

per ajudar a altres families que han viscut, viuen o viuran situacions similars.

A través de diferents hashtags es creen moviments socials a Twitter. Els hashtags (#)
permeten compartir experiéncies, recursos i coneixement sobre professionals de referencia

a través de diversos fils de conversacio. Suma-t'’hi o crea el teu propi fil:

#ffpaciente
#SaludDigital
#AlfabetizacionSalud
#enfermedadesraras

Symbaloo. Crea el teu escriptori i comparteix-lo, o consulta I'Escritorio del Paciente creat
per professionals sanitaris.

Blogs. Explica la teva historia a través de blogs, per fer-ne difusié i donar-hi visibilitat perque

es puguin convertir en una via per comunicar-te amb altres families. Per exemple:

“El meu fill només és un nen petit amb una malaltia rara coneguda com a Sindrome de
Joubert amb defecte Orofaciodigital. Ell no és estrany, la seva malaltia, si. | la meva historia,
tot i ser diferent, no deixa de ser una historia sobre un nen i la seva Mare”. Maria, mare de
Farid. Blog Cinco sentidos y medio.

68



Formacié complementaria
Altres associacions com les seglients ofereixen serveis, recursos i cursos de formacio similars:

Consell Consultiu de Pacients

Escola de Pacients (Escuela Andaluza de Salud Publica)

Escola Madrilefia de Salud

ALIBER: Alianza Iberoamericana de Enfermedades Raras

Lectures

FEDER. La fuerza del movimiento asociativo.

Estrella Mayoral Rivero y Ester Ceballos Reyes. Guia técnica para grupos de afectados y
asociaciones. FEDER
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Glossari
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Aquest glossari reuneix 120 termes, és a dir paraules especialitzades, molt frequents, que els
professionals en salut (metges, infermers, cuidadors, fisioterapeutes, etc.) utilitzen per parlar amb

els pacients i familiars.

De manera que aquest glossari és una eina Util per consultar les paraules més tecniques que
en aquest llibre s’'usen. L'usuari, en canvi, no hi trobara els noms de les malalties ni tampoc els
simptomes, signes o tractaments concrets d’una malaltia. Per saber el significat d’aquests tipus de
paraules, es pot consultar diccionaris i portals web especifics que han estat citats i descrits en el
primer capitol d’aquest llibre. Aixi doncs, en el glossari només hi ha les paraules més comunes a
totes les malalties i, en especial, a totes les malalties rares.

Les definicions d’aquest glossari han estat construides pensant en una persona no especialista
en la matéria que es troba amb aquestes paraules que no les coneix o que no n’esta segur del
que volen dir. La seva utilitat és facilitar la comprensié general dels termes que es fan servir en els

textos i les comunicacions amb els professionals sobre la salut del seu fill.
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Paraules del glossari

abreviacio

abreviatura
acompanyament

activitat assistencial

ADN

al-lel

alternativa terapéutica
analisi mutacional del gen
anamnesi

anatomia patologica
antiinflamatori no esteroidal
ARN

assaig

assaig clinic

assaig clinic aleatoritzat
assessorament genétic
assisténcia sanitaria
atencio integral

atencio pediatrica
atencio primaria

atencio sanitaria domiciliaria

atencio sociosanitaria
bidopsia

citogenética molecular
consentiment informat
cribratge

cromosoma

cultiu

cultiu cel-lular

cura

cura pal-liativa
deteccid precog¢ neonatal
diagnosi

diagnostic

diagnostic bioquimic
diagnostic clinic
diagnostic de certesa
diagnostic definitiu
diagnostic diferencial
diagnostic genétic
diagnostic molecular
diagnostic precoc
diagnostic prenatal
diagnostic presimptomatic
epistasia

eponim
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estudi

estudi clinic

estudi descriptiu transversal
estudi genétic

estudi mutacional
etiologia

fals negatiu
farmacoterapia
fenotip

gen

gen dominant

gen letal

genetica

genoma

genotip

historia clinica
immunoterapia
informacio hereditaria
informe clinic

informe clinic d’alta
informe d’alta medica
informe medic
informe medic d’alta



intubacio

malaltia complexa

malaltia cronica

malaltia del sistema nervios
malaltia dominant

malaltia endocrina

malaltia genética

malaltia genetica hereditaria
malaltia hematologica
malaltia hereditaria

malaltia infecciosa

malaltia lisosomal

malaltia metabolica

malaltia metabolica congénita

malaltia minoritaria
malaltia monogeénica
malaltia neurodegenerativa
hereditaria

malaltia oblidada
malaltia orfena
malaltia poc frequent
malaltia prevalent
malaltia rara

malaltia sensorial
medicament orfe

mutacio

nomenclatura cientifica
pla d’atencié compartit
prevencio

pronostic

proteina

prova cega

prova doblement cega
prova medica

sigla

signe

simbol

simptoma

suport emocional
terapia biologica
terapia genica

terapia immunologica
terapia ocupacional
terme

tractament

tractament de manteniment
tractament dietetic
tractament pal-liatiu
tractament quirdrgic

visita medica
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A

abreviacié
Escurcament d’una altra paraula o d'un sintagma. Per exemple, quimio és [I'abreviacio
de quimioterapia.

abreviatura
Abreviacio formada per un conjunt reduit de lletres que reprodueixen una part d’'una paraula més
llarga. Per exemple, Dra. és I'abreviatura de doctora i diagn., de diagnosi o diagnostic.

acompanyament

Actuacio que consisteix a estar amb una persona que necessita atencié (sobretot a causa d’una
malaltia, exclusid social o solitud), per prevenir, pal-liar o intentar superar la situacié de risc en la
qual es troba.

activitat assistencial
Conjunt d’actuacions sanitaries (visites, proves, operacions i altres tractaments) que s’apliquen a
un pacient en un hospital o en un centre de salut.

ADN

Molécula que conté la informacio dels gens dels éssers vius. L’ADN esta repetit en totes les cel-lules
(menys en la d’alguns virus) i és hereditari. També es pot anomenar acid desoxiribonucleic o DNA
(que és la sigla en angles).

al-lel
Manera com s’expressa un gen concret. Per exemple, els al-lels del gen del color dels ulls poden
ser el marro, el blau, el verd, el negre, etc.
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alternativa terapeéutica
Farmac o tractament per a una malaltia rara (existent o en fase de proves) que s’aplica a un pacient
quan no hi ha cap altre farmac o tractament més adequat.

analisi mutacional del gen
Prova que permet identificar les anomalies o mutacions d’un fragment d’un gen i que serveix per
prevenir una malaltia.

anamnesi

Part de la historia clinica d’'un pacient que conté dades médiques subjectives que el metge obté
durant I'entrevista amb el pacient i que serveixen per establir un diagnostic i tractar el pacient
adequadament. El motiu d’'una consulta, les al-lergies conegudes, les malalties i les cirurgies
anteriors, etc. sén informacions que consten en I'anamnesi de la historia clinica.

anatomia patologica
Ciencia que estudia els canvis d’un organ o teixit del cos provocats per una malaltia.

antiinflamatori no esteroidal
Farmac que prevé o combat tant una inflamacié com un dolor o la febre. Per exemple, un analgesic
pot ser un antiinflamatori no esteroidal. També es pot anomenar AINS o AINE (que sén sigles).

ARN
Molecula que permet formar les proteines a partir dels seus components, d’acord amb la informacio
de ’ADN. També es pot anomenar acid ribonucleic o RNA (que és la sigla en anglés).
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assaig
Experiment que permet comprovar si un farmac o un tractament funciona abans d’utilitzar-lo
habitualment.

assaig clinic

Assaig amb persones que permet comprovar si un farmac funciona. L’'assaig clinic segueix
protocols molt controlats, aprovats per comités d’ética i validats per 'autoritat sanitaria. També es
pot anomenar estudi clinic.

assaig clinic aleatoritzat
Assaig clinic en el qual s’assigna un tractament a un grup de persones de manera aleatoria per
comprovar si funciona.

assessorament genétic

Actuacio que consisteix a identificar persones amb una predisposicié genética a patir determinades
malalties i a informar-los de les consequéncies mediques i psicologiques que poden tenir aquestes
malalties per als afectats i els seus familiars.

assisténcia sanitaria
Prestacio dels serveis medics i de rehabilitacio fisica que necessita una persona per conservar o

recuperar la salut.

atenci6 integral
Assistencia sanitaria que gestiona totes les necessitats d’'una persona de forma conjunta.
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atencio pediatrica
Assisténcia sanitaria que s’adreca concretament als infants i les seves families.

atenci6 primaria
Primer nivell d’assisténcia sanitaria per a totes les persones i families.

atencio sanitaria domiciliaria
Assistencia sanitaria que es duu a terme al domicili d’'un pacient per detectar, valorar i donar suport
i seguiment als seus problemes de salut i als de la seva familia.

atencié sociosanitaria
Assisténcia que organitza els serveis sanitaris i socials segons les necessitats dels pacients i les
seves families.

biopsia
Tecnica que consisteix a extreure una part d’un teixit viu del cos per analitzar-la al laboratori.
Serveix per obtenir el diagnostic d’'una malaltia.

C

citogenética molecular
Ciencia que estudia les alteracions de I'ADN, tant en els gens com en els cromosomes, amb
tecniques avancades que permeten obtenir un diagnostic precis d’algunes malalties genétiques.

consentiment informat

Autoritzacié que dona un pacient voluntariament i conscient per aplicar-li un tractament, una prova
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0 una intervencié quirdrgica.

cribratge
Recerca sistematica que permet detectar malalties en un grup de persones quan encara no en

tenen cap simptoma.

cromosoma
Estructura que conté I'ADN, és a dir la informacié genetica, i que es troba en el nucli de cada
cel-lula.

cultiu
Tecnica de laboratori que permet fer créixer i multiplicar una gran quantitat de microorganismes

(és a dir, virus, bacteris o fongs) per estudiar-los.

cultiu cel-lular
Cultiu que permet fer créixer cél-lules aillades per estudiar-les.

cura

Tractament al qual se sotmet un pacient per recuperar la salut.
cura pal-liativa

Cura aplicada a pacients amb malalties que no tenen tractament, per reduir-ne els simptomes i
alleugerir el patiment.
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D

detecci6 preco¢ neonatal
Analisi que permet identificar determinades malalties genétiques en un nadd, mitjancant la tecnica
d’extreure-li sang amb una punxada superficial en un dels talons.

diagnosi
Diagnostic.

diagnostic
Determinacio d’'una malaltia basada en els signes i els simptomes que presenta un pacient. També
es pot fer servir la paraula diagnosi o diagnostic clinic.

diagnostic bioquimic
Diagnostic basat en I'analisi de determinats components quimics, especialment proteines, sucres,
greixos i acids nucleics.

diagnostic clinic
Diagnostic.

diagnostic de certesa
Diagnostic definitiu d’'una malaltia, que es basa en els signes, simptomes i proves, i que no admet
dubtes.

diagnostic definitiu
Diagnostic que s’estableix quan es compleixen diversos criteris medics, els quals molt probablement
corresponen a una determinada malaltia.
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diagnostic diferencial
Diagnostic basat en el contrast de malalties amb manifestacions semblants a les que pot patir el
pacient.

diagnostic genétic
Diagnostic basat en la deteccié d’anomalies en I'estructura dels cromosomes o bé en un fragment
d’'un gen.

diagnostic molecular
Diagnostic basat en I'analisi de I'’'ADN, de '’ARN o de proteines.

diagnostic precoc
Diagnostic que es du a terme en les fases inicials d’'una malaltia.

diagnostic prenatal
Diagnostic genetic realitzat abans del naixement a partir de proves realitzades en I'embrié o en el
fetus al principi, que sovint fa referéncia a malalties hereditaries.

diagnostic presimptomatic
Diagnostic destinat a prevenir una malaltia abans que n'apareguin els simptomes.

epistasia
Fenomen en que un gen impedeix que un altre gen es manifesti.
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eponim

Paraula que prové del nom propi d’una persona o d’unlloc. Per exemple, malaltia de Lowe o sindrome
d’Aarskog son els epdonims amb qué es coneixen dues malalties minoritaries com la distrofia oculo-
cerebro-renal i la displasia faciogenital. Lowe i Aarskog son els cognoms dels dos metges que van
donar a coneixer aquestes malalties.

estudi
Investigacio detallada d’un ésser viu, un objecte o un fenomen.

estudi clinic
Assaig clinic.

estudi descriptiu transversal
Assaig clinic en el qual participa un grup de pacients que es troben en fases diferents d’'una
malaltia.

estudi genétic
Estudi que permet detectar anomalies 0 mutacions en els gens per prevenir o tractar una malaltia

genetica.

estudi mutacional
Estudi d'un canvi anomal en la informacio dels gens.

etiologia
Estudi de les causes d’una malaltia.
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F

fals negatiu
Resultat negatiu d’una prova per a una malaltia o un element del diagnostic, perd en realitat la
malaltia o I'element hi sén presents.

farmacoterapia
Terapia basada en 'administracio de farmacs per a la prevencio i el tractament de malalties.

fenotip
Manera com s’expressen els gens en un ésser viu, que esta determinada per el genotip i també per
als habits i els factors ambientals com ara 'alimentacié o el clima.

G

gen

Fragment d’ADN que conté la informacié que permet formar una proteina a partir dels seus
components. La cadema d’ADN esta estructurada en cromosomes, i aquests contenen els gens,
que sén microscopics. Cada una de las cel-lules del cos huma conté entre 25.000 i 35.000 gens. La
informacio que els gens contenen determina, per exemple, els aspectes o caracterisques de com

som (com ara el color dels ulls) i es transmet de pares biologics a fills biologics.

gen dominant
Gen que determina les caracteristiques visibles d’'un ésser viu i que es manifesta sempre. Per

exemple, el color blau dels ulls d'una persona esta determinat per un gen dominant.

gen letal

Gen que causa la mort d’una persona.
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genética
Ciencia que estudia com son els gens, com funcionen, quina informacié contenen i com s’hereten
de pares biologics a fills biologics.

genoma
Tota la informacié que conté '’ADN.

genotip
Conjunt de gens que formen un organisme.

historia clinica
Document que dona informaci¢ sobre I'estat de salut d’un pacient, I'evolucié de la seva malaltia i
el seu tractament, en un ordre cronologic i a partir del diagnostic.

immunoterapia
Terapia que consisteix a modificar la resposta del sistema immunitari per ajudar el cos a combatre
el cancer o una malaltia infecciosa.

informacié hereditaria
Informacié continguda en els gens i que es transmet de pares biologics a fills biologics.

informe clinic

Informe medic
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informe clinic d’alta
Informe d’alta médica

informe d’alta meédica

Informe meédic en el qual un metge indica que un pacient pot seguir el tractament fora de I'hospital
0 que ja es troba millor de la seva malaltia i, per tant, pot tornar a la feina o a la rutina habitual.
També es pot dir informe clinic d’alta i informe medic d’alta hospitalaria.

informe médic
Document en el qual un metge dona informacié a un pacient sobre la seva malaltia, el diagnostic i
el tractament.

informe meédic d’alta
Informe d’alta medica

intubacié
Tecnica que consisteix a fer passar un tub per una part del cos per diagnosticar o tractar una
malaltia. Per exemple, la intubacio laringia és un tipus d’intubacio en que el tub passa a través de
la laringe.

M

malaltia complexa
Malaltia que en el cas de les malalties genetiques esta causada per anomalies 0 mutacions en més
d'un gen.
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malaltia cronica
Malaltia de duraci¢ llarga i progressio lenta.

malaltia del sistema nerviés

Malaltia que afecta les cél-lules i drgans que permeten moure el cos (per exemple, caminar),
percebre sensacions (per exemple, tenir fred), i rebre o transmetre informacié cognitiva (per
exemple, llegir).

malaltia dominant
Malaltia causada per la mutacié d’un gen dominant.

malaltia endocrina
Malaltia causada per una alteracio de les hormones, que son substancies que regulen la manera

de processar els aliments i de fer funcionar els teixits.

malaltia genética
Malaltia causada per I'alteracio d’una part del genoma d’una persona, que pot ser hereditaria o no.

malaltia genética hereditaria
Malaltia hereditaria.

malaltia hematologica
Malaltia que afecta la sang i els drgans que la tracten.

malaltia hereditaria
Malaltia heretada dels pares biologics i que es transmet als fills biologics. El fill la pot expressar o
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no en funcio si ’hereda dels dos pares o només d’un. També es pot dir malaltia genética hereditaria.

malaltia infecciosa
Malaltia causada per un microorganisme, és a dir, per un virus, un bacteri o un fong.

malaltia lisosomal
Malaltia metabolica congenita (de naixement) causada per una proteina que ha modificat la seva
activitat de degradar els components de les cél-lules.

malaltia metabolica
Malaltia adquirida o heretada causada per una alteracié d’una proteina que fa que es bloquegi la
funcié normal d’algunes cel-lules o organs.

malaltia metabolica congénita
Malaltia hereditaria que afecta les funcions del metabolisme, com ara la manera de transformar els

aliments en energia per al cos.

malaltia minoritaria
Malaltia rara.

malaltia monogénica
Malaltia causada per 'anomalia o mutacio d'un sol gen.

malaltia neurodegenerativa hereditaria
Malaltia hereditaria que afecta el sistema nervids i empitjora amb I'edat.
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malaltia oblidada

Malaltia no prioritzada en els paisos desenvolupats i, per tant, desconeguda perqué no s’estudia
ni rep atencio. El pian és una malaltia oblidada que afecta a poblacié molt pobre. Per exemple, a
Papua Guinea afecta cada any a 30.000 persones i a Ghana a 20.000.

malaltia orfena
Malaltia que rep poca atenci¢ de la indUstria farmaceutica perqué els farmacs que la poden alleujar
O curar es consideren massa cars en relaciéo amb els seus beneficis.

malaltia poc frequent
Malaltia rara.

malaltia prevalent
Malaltia que és més comuna en una part de la poblacié que en la resta. Per exemple, entre les
persones d’'una edat o entre les dones.

malaltia rara

Malaltia que afecta poques persones i que, generalment, té un origen genetic. A Europa una
malaltia es considera rara quan afecta a 5 de cada 10.000 persones. També es pot dir malaltia
minoritaria o malaltia poc freqtient.

malaltia sensorial
Malaltia que afecta algun organ dels sentits. Sovint, sol ser la vista o I'oida.

medicament orfe
Medicament que la indUstria farmaceéutica té poc interés a fabricar i vendre, perque el considera
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una inversio poc rendible.

mutacié
Alteracio de la sequéncia de 'ADN, que pot ser hereditaria.

N

nomenclatura cientifica
Conjunt de criteris que permet denominar i classificar tots els éssers vius, els elements quimics o

els productes farmaceutics. El resultat son llistes de referencia permanentment actualitzades.

P

pla d’atencié compartit
Programa d’assisténcia social o sanitaria per a un pacient en que intervenen conjuntament la familia
i els professionals de salut.

prevencié

Conjunt de mesures que es prenen per evitar que aparegui 0 s'agreugi una malaltia.

pronostic
Previsid de I'evolucio probable d’una malaltia a partir dels simptomes actuals d’un pacient.

proteina

Macromolécula que regula alguna funcio essencial de les cel-lules. Per exemple, ’hemoglobina o

la insulina son proteines que fabrica el cos.
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prova cega
Prova medica en la qual el pacient no sap quina substancia se li ha administrat.

prova doblement cega
Prova medica en la qual ni el pacient ni el metge no saben quina substancia s’ha administrat.

prova meédica

Assaig clinic que permet demostrar la preséncia d’'una substancia en el cos, diagnosticar una
malaltia o una lesi6, o comprovar-ne I'evolucié. Una analisi de sang o una radiografia son exemples
de proves mediques.

S

sigla
Abreviacio formada per les inicials dels components d’'una paraula complexa. Per exemple, UVI és
la sigla de la paraula composta Unitat de Vigilancia Intensiva o EEG ho és d’electroencefalograma.

signe
Manifestacio objectiva d’una malaltia o d’una fase d’'una malaltia que es pot percebre i mesurar.

simbol
Abreviacio internacional, formada per lletres, xifres o altres signes grafics, que representa unitats

de mesura o elements quimics. Per exemple, mg significa mil-ligram i Fe és el simbol del ferro.

simptoma
Manifestacio subjectiva percebuda pel pacient que podria indicar I'existencia d’'una malaltia.
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suport emocional
Terapia que consisteix a parlar d’experiencies sobre una malaltia. La terapia es pot fer individualment
0 amb altres pacients i les seves families.

terapia biologica
Immunoterapia.

terapia génica
Terapia que consisteix a inserir gens a les cél-lules d’un pacient, per tractar una malaltia hereditaria.
Es pretén substituir un gen defectiu per un altre funcional.

terapia immunologica

Immunoterapia.

terapia ocupacional
Terapia que consisteix a programar activitats que afavoreixin la recuperacié d’un pacient. S'usa
també la sigla TO.

terme
Paraula que, en un ambit d’especialitat com la medicina, té un significat especific. El conjunt dels
termes usats en un ambit de la medicina es coneix com la terminologia de la medicina. Son termes

de la medicina, per exemple, les paraules hidratacio, cardiopatia o retard psicomotor.
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tractament
Procediment higiénic, farmacologic, quirdrgic o fisic que s’aplica per curar una malaltia o alleujar-
ne els simptomes.

tractament de manteniment
Tractament en qué s’administren farmacs en dosis baixes per controlar 'evolucié de la malaltia.

tractament dietétic
Tractament basat en I'alimentacio per curar una malaltia o alleujar-ne els simptomes.

tractament pal-liatiu
Tractament per alleujar el dolor i altres simptomes en el cas d’'una malaltia que no es pot curar.

tractament quirargic
Tractament basat en una operacid en un quirdfan per curar una malaltia o reduir-ne els simptomes.

visita meédica
Assisténcia presencial d’un metge en el centre de salut 0 a casa del pacient.
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Equip de treball de 'app-web COMJUNTS

Direcci6: Manuel Armayones i Rosa Estopa

Redaccié cientifica: Ona Domenech, Rosa Estopa, Regla Maria Garci Espejo, Beni Gomez-
Zufiiga, Modesta Pousada

Adaptacio, traduccié i revisié: Manuel Armayones, Marina Betés, Ona Doménech, Rosa Estopa,
Jorge M. Porras-Garzon, Laia Vidal-Sabanés

Elaboracié del vocabulari: Rosa Estopa, Merce Lorente, M. Amor Montané; Marina Betés, Oscar

Pozuelo, Laura Safont; Montserrat Estopa, Jaume Franci. L’equip esta format per linguistes, bidlegs
i metges.

Protagonistes i assessors dels videos

Manuel Armayones: Co-Investigador principal de JUNTS-RecerCaixa. Universitat Oberta de
Catalunya (UOC)

Lina Carranza: Mare de David. Asociacion Espafola del Sindrome de Lowe
Jordi Cruz: Delegat de la Federacion Espafola de Enfermedades Raras (FEDER) a Catalunya

Anna Maria Cueto: Investigadora del grupo de investigacién en Medicina Genética (Area de
Genética Clinica - Hospital Vall d’'Hebron)
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Rosa Estopa: Co-Investigadora principal de JUNTS-RecerCaixa. Universitat Pompeu Fabra (UPF)
Regla Maria Garci Espejo: Servicio de Atencion Psicoldgica y Formacion (FEDER)

Jorge M. Porras-Garzén: Estudiant de doctorat del grup IULATERM i investigador de JUNTS-
RecerCaixa

Albert Regatero: President de la Asociacion del Sindrome de STXBP1
Anna Ripoll: Mare de Edu. Asociacié Catalana de Prader Willi i vocal de FEDER

Sara Salinas: Mare de Martina. Secretaria de la Asociacién Espafiola de Déficit de Lipasa Acida
Lisosomal (AELALD)

Clara Serra: Investigadora del grup de recerca en Medicina Genética (Area de Genética Clinica -
Hospital Vall d’'Hebron)

Eduardo Tizzano: Director de I'Area de Genética Clinica del Hospital Vall d’Hebron

Teresa Vendrell: Investigadora del grup de recerca en Medicina Genética (Area de Genética
Clinica - Hospital Vall d’'Hebron)

Laia Vidal-Sabanés: Estudiant de doctorat del grup IULATERM i investigadora de JUNTS-
RecerCaixa
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Investigadors

L’aplicacio app-web COMJUNTS s’ha desenvolupat en el si del projecte JUNTS-RecerCaixa 2015.
Avancem amb la ciéncia. ACUP y Obra Social “La Caixa”. Aquesta app-web s’ha dissenyat a
partir dels resultats del treball de recerca col-laboratiu que en el marc d’aquest projecte els seus
investigadors han dut a terme:
Investigadors

Rosa Estopa (IP): UPF, Dra. en linguistica

Manuel Armayones (IP): UOC, Dr. en psicologia

Josep Eladi Banos: UPF, Dr. en medicina

M. Teresa Cabré: UPF, Dra. en linguistica

Iria da Cunha: Universidad Nacional de Educacion a Distancia/UPF, Dra. en linguistica

Ona Domeénech Bagaria: UOC/UPF, Dra. en linguistica

Judit Freixa: UPF, Dra. en linguistica

Beni Goémez-Zuiiga: UOC, Dra. en psicologia

Elisabet Llopart: Universitat d’Alacant/UPF, Dra. en linguistica
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Mercé Lorente: UPF, Dra. en linguistica

M. Amor Montané: UPF, Dra. en linguistica

Modesta Pousada: UOC, Dra. en psicologia

Jorge Vivaldi: UPF, Dr. en processament del llenguage

Investigadors col-laboradors

Alba Ancochea: FEDER, directora general

Maria Isabel Fijo: Universidad Pablo Olavide, Dra. en filologia anglesa

Fabiana Franca: UPF/Universidade Federal da Paraiba (Brasil), Dra. en documentacio

Regla Maria Garci Espejo: Servicio de Atencion Psicoldgica y Formacion (FEDER)

M. José Jorente: Universidade Estadual Paulista, Dra. en estudis de la documentacio

Jaume Llopis: Universitat de Barcelona, Dr. en lingUistica

Estrella Mayoral: FEDER, acci6 social

Isabel Motero: FEDER, servei d’atencié psicologica
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José Solves: Universitat Cardenal Herrera en Valéncia, Dr. en comunicacio

Maria Tomé: FEDER, comunicacié i captacié de fons

Investigadors en formacié

Marina Betés: UPF, estudiant de master

Alicia Garcia Oliva: UOC, doctoranda

Alejandra Lopez Fuentes: UPF, doctoranda

Jorge M. Porras-Garzén: UPF, doctorand

Oscar Pozuelo: UPF, doctorand

Laura Safont: UPF, estudiant de grau

Coralie Schneider: UPF/Université Paris Diderot (Francia), doctoranda

Laia Vidal-Sabanés: UPF, doctoranda

Yingfeng Xu: UPF doctoranda
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Desenvolupament de I’aplicaci6
Desenvolupament tecnologic
David Ganan Jiménez: AucaDigital, Director Técnic
Asuncion Muioz Fernandez: AucaDigital, Directora d’Art

Maria del Pilar Rodriguez Gonzalez: AucaDigital, Directora Editorial

Produccié audiovisual
Jordi Carreno: Araucana
Roger Cassany: Araucana

Marta Cuadrado: Araucana
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Financament

El projecte ha estat possible gracies al financament i suport de les institucions segtents:

M2CCaixa

ACTUP X ObraSocial la Caixa

R&I

eHealt.h
o ,. Center

Psicologia, Salut i Xarxa

f d uddpm ()“
e J

Parc Sanitari

Universitat Oberta
de Catalunya

upf.
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DISPONIBLE EN

Google Play

L'app que facilita la
comunicacio medica

Aquest llibre és la versié impresa dels materials que constitueixen
COMijunts, una aplicacié que ajuda les families que tenen un nen o una
nena amb una malaltia rara a acarar millor les situacions comunicatives
amb els professionals de la salut. El fil conductor de I'aplicacié sén 7
reptes que inviten les families a superar algunes situacions, com el dia
que els comuniquen el diagnostic, quan tenen una visita medica, els
lliuren un informe médic o han de realitzar una prova medica als seu fill.
L’originalitat de COMjunts, i d’aquests materials, rau a valorar la
importancia del llenguatge quan es parla de salut i ajudar a apoderar els
pares i familiars per tal que aconsegueixin comunicar-se de manera
satisfactoria amb el professional de la salut que acompanya el seu fill, i,
d’aquesta manera, sigui més facil el procés complex d’acompanyament
que impliquen les malalties tan poc freqtients.

Direccio del projecte COMjunts:

Manuel Armayones: marmayones@uoc.edu
Rosa Estopa: rosa.estopa@upf.edu

Financament i suport:

M@ Caixa fed ’ r Parc Sanitari i
1o | - ~ Pere Virgili Vall d'Hebron

ACUP < ObraSocial "laCaixa” Hospital

= Universitat Oberta - 2 ivla
fﬁ{gﬁ; Uoc de Catalunya X ra ivlaterm
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