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Rare diseases Introduction. Delayed diagnosis of rare diseases in childhood represents a significant public

Neonatal screening health issue with important clinical and psychosocial implications. The absence of early detection
Diagnostic delay

prolongs diagnostic uncertainty and may generate a significant psychological impact on children
Psychological impact

and their families. Neonatal screening represents a key tool for early detection and may act as
a protective factor against the emotional distress associated with diagnostic delay. The aim of
this study was to analyse the psychological impact of delayed diagnosis of rare diseases in
childhood and the protective role of neonatal screening. Method. A systematic review was
conducted following PRISMA recommendations. The search was carried out in MEDLINE,
Psychology and Behavioral Sciences Collection, APA Psyclnfo, Scopus and OpenAIRE. Empirical
studies published in English or Spanish during the last five years were included. Methodological
quality was assessed using the AXIS and CRF-QS tools. Results. Twenty-four studies were
included. Delayed diagnosis was associated with higher levels of parental stress, anxiety and
emotional burden, as well as poorer family quality of life. Diagnostic uncertainty and difficulties
in accessing healthcare and psychological resources emerged as relevant factors. Conclusions.
Delayed diagnosis has a significant psychological impact, whereas neonatal screening acts as a
protective factor by reducing uncertainty and facilitating family adaptation.

Enfermedades raras Introduccién. El diagnéstico tardio de enfermedades raras en la infancia constituye un problema
Cribado neonatal relevante de salud pUblica con importantes repercusiones clinicas y psicosociales. La ausencia de
Retraso diagnéstico deteccidn precoz prolonga la incertidumbre diagnéstica y puede generar un impacto psicolégico
Impacto psicolégico significativo en los menores y sus familias. El cribado neonatal representa una herramienta clave

para la deteccién temprana y puede actuar como factor protector frente al malestar emocional
asociado al retraso diagnéstico. El objetivo de este estudio fue analizar el impacto psicolégico
del diagnéstico tardio de enfermedades raras en la infancia y el papel protector del cribado
neonatal. Método. Se realizd una revisién sistemdtica siguiendo las recomendaciones PRISMA.
La busqueda se llevé a cabo en MEDLINE, Psychology and Behavioral Sciences Collection, APA
PsycInfo, Scopus y OpenAlRE. Se incluyeron estudios empiricos publicados en espafiol o inglés
durante los Ultimos cinco afios. La calidad metodolégica se evalué mediante las herramientas
AXIS y CRF-QS. Resultados. Se incluyeron 24 estudios. El diagnéstico tardio se asocié con
mayores niveles de estrés, ansiedad y sobrecarga emocional parental, asi como con menor
calidad de vida familiar. La incertidumbre diagnéstica y las dificultades de acceso a recursos
sanitarios y psicolégicos fueron factores relevantes. Conclusiones. El diagnéstico tardio tiene un
impacto psicolégico significativo, mientras que el cribado neonatal actéa como factor protector
al reducir la incertidumbre y facilitar la adaptacién familiar.
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El nacimiento de un hijo constituye uno de los acontecimientos mds significativos en la vida familiar,
generalmente acompaniado de expectativas positivas y proyectos de futuro. Sin embargo, para
algunas familias este momento puede marcar el inicio de un recorrido asistencial complejo e
incierto, especialmente cuando existe una enfermedad rara (ER) cuyo diagnéstico no se establece
de forma temprana. En este contexto, los programas de cribado neonatal representan una
herramienta esencial de salud piblica al permitir la deteccién precoz de enfermedades congénitas
potencialmente graves y facilitar intervenciones tempranas que pueden modificar
significativamente el prondstico evolutivo (Ministerio de Sanidad, 2010; Organizacién Mundial de
la Salud [OMS], 2024). A pesar de su relevancia, en Espafia la implementacién del cribado
neonatal presenta importantes diferencias entre comunidades auténomas. Mientras algunas
regiones analizan mds de treinta patologias, otras se limitan a las enfermedades incluidas en la
Cartera de Servicios Comunes, lo que implica que las oportunidades de diagnéstico precoz
dependen en gran medida del lugar de nacimiento (Observatorio Legislativo de Enfermedades
Raras y Medicamentos Huérfanos, 2022). Estas desigualdades territoriales se reflejan en el
nimero de enfermedades detectadas mediante cribado neonatal (véase Figura 1) y tienen
consecuencias especialmente relevantes en patologias neurodegenerativas o metabdlicas, como
la leucodistrofia metacromdtica, en las que la deteccién temprana permite iniciar tratamientos que
pueden modificar el curso clinico, mientras que un diagnéstico tardio conlleva pérdidas
neurolégicas irreversibles.

Figura 1.
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Enfermedades detectadas en los programas de cribado por Comunidad Auténoma.
Nota: Adaptado de Herramientas para el diagnéstico de las enfermedades raras: El cribado
neonatal, de Observatorio Legislativo de Enfermedades Raras y Medicamentos Huérfanos.
(2022). https://centroestudiospoliticaspublicas.com /wp-
content /uploads/2021/03/220630 Informe-cribados-neonatales.pdf

El cribado neonatal constituye una herramienta diagnéstica y un pilar fundamental de la equidad
sanitaria. Desde una perspectiva de salud publica, permite prevenir discapacidad, reducir la
carga asistencial y favorecer el desarrollo infantil saludable (Ministerio de Sanidad, 2010; OMS,
2024). Los beneficios derivados de la detecciéon precoz también se reflejan en términos de
economia de la salud, mediante la reduccién de la carga de enfermedad y el incremento de los
afios de vida ajustados por calidad (AVAC) (Ministerio de Sanidad, 2010). No obstante, el
proceso de cribado puede generar también incertidumbre y malestar emocional en las familias,
especialmente ante resultados positivos o inciertos, lo que subraya la necesidad de una atencién
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multidisciplinar que incluya apoyo psicolégico y una comunicacién clinica adecuada (Domaradzki
et al.,, 2025; Emerson et al.,, 2018). Uno de los principales problemas asociados a las ER es el
retraso diagnéstico (RD), definido como el tiempo transcurrido entre la aparicién de los primeros
sinfomas y la confirmacién diagnéstica. El RD constituye un fendmeno frecuente que afecta a una
proporcién significativa de pacientes con ER y que se asocia con importantes consecuencias clinicas
y psicosociales. En Espaiia, el tiempo medio hasta el diagnéstico se sitda en torno a los seis afos,
con mds de la mitad de los pacientes esperando al menos un afio y aproximadamente una quinta
parte mds de diez afios para obtener un diagndstico definitivo (Benito-Lozano et al., 2022). La
distribucién de los tiempos diagnésticos puede observarse en la Figura 2, donde se aprecia que,
aunque una parte relevante de los diagnésticos se realiza durante el primer afio de vida, un
porcentaje significativo de pacientes experimenta demoras prolongadas.

Figura 2.
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Tiempo medio de diagnéstico en Espaiia.
Nota: Adaptado de Diagnostic delay in rare diseases: Data from the Spanish rare diseases
patient registry, de Benito-Lozano, J., Lépez-Villalba, B., Arias-Merino, G., Posada de la Paz, M.,
& Alonso-Ferreira, V. (2022). https://doi.org/10.1186/s13023-022-02530-3

Aunque los tiempos de diagnéstico varian segin la patologia, el patrén general indica que las
demoras diagnésticas dificultan la intervencién precoz y amplifican las consecuencias clinicas y
funcionales. Mds alld de sus implicaciones médicas, el retraso diagndstico tiene un impacto
significativo en el bienestar psicolégico y social de las familias. Los periodos prolongados de
incertidumbre suelen implicar moltiples consultas médicas, busqueda activa de informacién y
dificultades de acceso a recursos especializados, lo que genera elevados niveles de estrés y
desgaste emocional (Pelentsov et al., 2015). Diversos estudios han sefialado que esta situacién se
asocia con mayores niveles de ansiedad, frustracién y vulnerabilidad psicolégica en los
cuidadores, asi como con dificultades en el funcionamiento familiar, aislamiento social vy
repercusiones en la estabilidad laboral y econémica (Atkins & Padgett, 2024; Rafferty & Beck,
2020).

El impacto psicoldgico del RD puede comprenderse desde el modelo biopsicosocial propuesto por
Engel (1977), que considera la enfermedad como el resultado de la interaccién entre factores
bioldgicos, psicolégicos y sociales. Desde esta perspectiva, un retraso en el diagnéstico neonatal
no solo afecta al estado de salud del menor, sino también al equilibrio emocional y relacional de
la familia, extendiendo sus efectos al dmbito educativo y social. Asimismo, la psicologia perinatal
ha destacado la importancia del acompafiamiento emocional durante el embarazo y el posparto,
especialmente cuando existen condiciones médicas complejas o diagnésticos inciertos (Rodriguez-
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Mufioz et al.,, 2023). En este sentido, la deteccién precoz favorece la toma de decisiones
informadas, facilita la reorganizacién familiar y reduce la carga emocional asociada a la
incertidumbre diagnéstica (Pelentsov et al., 2015; Atkins & Padgett, 2024).

El proceso emocional que atraviesan las familias ante un diagnéstico tardio presenta similitudes
con las reacciones descritas en los modelos clésicos de duelo. El modelo de Kiibler-Ross (1969)
describe cinco respuestas emocionales frecuentes ante situaciones altamente estresantes —
negacion, ira, negociaciéon, depresion y aceptacion— que pueden aparecer también durante el
proceso diagnéstico de una enfermedad crénica o poco frecuente. Estas respuestas no constituyen
etapas lineales, sino un marco conceptual Gtil para comprender la adaptaciéon emocional ante
situaciones de elevada incertidumbre. Desde esta perspectiva, el apoyo psicosocial continuado
constituye un elemento fundamental para facilitar la adaptacién familiar durante el proceso
diagnéstico y tras la confirmacién de la enfermedad (Rafferty & Beck, 2020). La disponibilidad
de recursos sanitarios y sociales, el acceso a programas de atencién temprana y el apoyo social
percibido actian como factores protectores frente al impacto emocional del RD (Atkins & Padgett,
2024; Rafferty & Beck, 2020).

Por ello, el objetivo general de este estudio es analizar, a partir de la evidencia cientifica
disponible, el impacto psicolégico del diagnéstico tardio de enfermedades raras en la infancia,
con especial atencién al cribado neonatal como factor protector y a sus implicaciones para la
prdéctica de la Psicologia Sanitaria. Los objetivos especificos son los siguientes: (1) Analizar el
papel del cribado neonatal como estrategia de salud publica en la prevencién de las
enfermedades raras y en la reduccién del retraso diagnéstico en la infancia. (2) Examinar las
consecuencias del diagnéstico tardio en el desarrollo del menor, atendiendo a sus implicaciones
psicolégicas y evolutivas. (3) Analizar el impacto del diagnéstico tardio en el dmbito familiar,
especialmente en términos de estrés parental, reorganizacién familiar y bienestar psicolégico. (4)
Identificar variables moduladoras del impacto psicolégico asociado al retraso diagnéstico, como
el apoyo social, el acceso a recursos sanitarios y psicosociales y la disponibilidad de programas
de atencién temprana. (5) Describir el papel del psicélogo sanitario en el proceso diagnéstico y
asistencial, con especial atencién a la intervencién psicosocial con el menor y su familia.

Disefio del estudio

Para dar respuesta a los objetivos planteados, se llevé a cabo una revisién sistemdtica de la
literatura siguiendo las recomendaciones de la declaracién PRISMA (Preferred Reporting ltems for
Systematic Reviews and Meta-Analyses; Page et al., 2021). Este enfoque metodolégico permitié
sintetizar de manera estructurada la evidencia cientifica disponible sobre el impacto psicolégico
del diagnéstico tardio de enfermedades raras en la infancia y el papel del cribado neonatal
como factor protector. Se incluyeron exclusivamente estudios empiricos primarios, con el fin de
evitar la duplicaciéon de evidencia derivada de revisiones sistemdticas o metaandlisis y garantizar
una sintesis basada en datos originales. Asimismo, se seleccionaron trabajos publicados en los
Ultimos cinco afos, con el objetivo de asegurar la actualidad y relevancia de la evidencia
analizada.

Estrategia de busqueda bibliografica

La busqueda bibliogréfica se realizé en diciembre de 2025 en las siguientes bases de datos
electrénicas: MEDLINE, Psychology and Behavioral Sciences Collection, APA PsycInfo, Scopus y
OpenAlRE. Se aplicé un procedimiento homogéneo en todas las bases de datos.

La estrategia de busqueda se basé en la combinaciéon de términos relacionados con el objeto de
estudio mediante operadores booleanos (AND/OR), siguiendo la estructura general: (“rare
diseases” OR “diagnostic delay” OR “delayed diagnosis”) AND (“parental stress” OR “caregiver
burden” OR “psychological impact” OR “psychosocial impact” OR “family functioning”).
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Criterios de inclusion y exclusion

Los criterios de inclusiéon y exclusién se definieron previamente al proceso de seleccién con el
objetivo de asegurar la coherencia metodolégica de la revision. Para su establecimiento se utilizé
el modelo PICOS (Population, Intervention, Comparison, Outcomes y Study design), ampliamente
empleado en revisiones sistemdticas para estructurar los elementos clave del estudio. A partir de
este modelo se delimitaron los criterios relativos a la poblacién de interés, el tipo de exposicion
analizada, las posibilidades de comparacién, los resultados considerados relevantes y el disefio
de los estudios incluidos (véase Tabla 1).

Tabla 1.

Criterios de seleccién de estudios segun PICOS.

Criterios de inclusién Criterios de exclusion

Estudios centrados en nifios/as Estudios centrados exclusivamente
Poblacién (P) con ER. y sus familias, en poblacién adulta o en Rersonas

especialmente en etapas mayores; muestras que no incluyan

tempranas del desarrollo. menores ni familias.

Cribado neonatal, diagnéstico Estudios que no aborden el
Intervencién (l) precoz o retraso diagnéstico en  cribado neonatal o el proceso

ER. diagnéstico.

Comparacién entre contextos
de diagnéstico precoz frente a
Comparacién (C) diagnéstico tras apariciéon de
sintomas o cribado limitado
frente a cribado ampliado.

Estudios que no permiten
diferenciar el momento del
diagnéstico ni comparar distintos
tipos de cribado.

Impacto psicolégico del
diagnéstico tardio, estrés
parental, carga del cuidador,

funcionamiento y bienestar Estudios sin evaluacién de
Resultados (O) familiar, edad en el momento resultados o resultados no
del diagnéstico, acceso a medibles.

intervencion temprana y
consecuencias sobre el
desarrollo infantil.

Revisiones sistemdticas,

Disefio de estudios  Estudios empiricos publicados metaandlisis, estudios puramente
(S) en revistas académicas. biomédicos o documentos no
académicos.

Fuente: Elaboracién propia

Proceso de selecciéon de estudios

El proceso de seleccion de estudios se realizé en tres fases, siguiendo el esquema PRISMA (véase
Figura 3). (1) Identificacién de registros: Tras la consulta de las bases de datos seleccionadas y la
aplicaciéon de los filtros establecidos, se identificaron 680 registros. Una vez eliminados los
duplicados (n = 180), se obtuvo un total de 500 estudios Unicos, que pasaron a la fase de cribado
inicial. (2) Cribado inicial: En la segunda fase se realizé un cribado por titulo con el objetivo de
descartar aquellos estudios que no cumplian los criterios de inclusiéon previamente establecidos.
Como resultado de este proceso se seleccionaron 67 estudios para la revisién de resimenes. (3)
Evaluacion de elegibilidad: Posteriormente, la lectura de los resimenes permitié confirmar la
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adecuacién temdtica y metodolégica de los estudios. En esta fase se excluyeron estudios centrados
en poblacién adulta con enfermedades raras (n = 15), trabajos con un enfoque
predominantemente biomédico (n = 12), estudios sin acceso a texto completo (n = 5), revisiones
sistemdticas (n = 4), estudios centrados en la validacién de instrumentos (n = 3) y trabajos no
relacionados con enfermedades raras (n = 2). Como resultado de este proceso se seleccionaron
25 estudios para la revisidén a texto completo. Tras la evaluacién de la calidad metodolégica, un
estudio fue excluido por no cumplir los criterios minimos establecidos, por lo que finalmente se
incluyeron 24 estudios en la sintesis principal.

Figura 3.
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Evaluacién de la calidad metodolégica

La calidad metodolégica de los estudios incluidos se evalué de forma sistemdtica con el objetivo
de valorar la adecuacién metodolégica, la transparencia del reporte y la coherencia interna de
la evidencia analizada. Se emplearon herramientas especificas en funcidon del disefio de los
estudios: (1) AXIS (Appraisal Tool for Cross-Sectional Studies) para los estudios transversales
cuantitativos (Downes et al., 2016). La herramienta AXIS evalba estudios transversales mediante
20 items relacionados con el disefio, el muestreo y el andlisis de datos. La calidad metodolégica
se expresd como porcentaje de items cumplidos, clasificdndose los estudios como: Alta calidad (=
80 %), Calidad moderada (50-79 %), Baja calidad (< 50 %). (2) CRF-QS (Critical Review Form
— Qualitative Studies) para los estudios cualitativos (Letts et al., 2007). Por su parte, el instrumento
CRF-QS evalta estudios cualitativos mediante ocho criterios que incluyen un total de 19 items. La
calidad metodolégica se clasificé como: Pobre (< 11 puntos), Aceptable (12—13 puntos), Buena
(14-15 puntos), Muy buena (16—17 puntos), Excelente (= 18 puntos).
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Durante este proceso, un estudio fue excluido tras la lectura a texto completo al obtener una
puntuacién de 9/19 en el CRF-QS, lo que indicaba un nivel insuficiente de rigor metodolégico y
limitaba la interpretacion de sus resultados. Asimismo, un estudio con disefio cuasiexperimental
pre—post con un Unico grupo (Rovira-Moreno et al., 2020) quedé fuera del dmbito de aplicacién
de las herramientas estandarizadas utilizadas. Este estudio se incluyé debido a su relevancia
temdtica para los objetivos de la revision, aunque sus resultados se interpretan con cautela debido
a la ausencia de evaluacién mediante instrumentos metodolégicos estandarizados

Resultados de la evaluaciéon de la calidad metodolégica

De los 18 estudios transversales evaluados mediante AXIS, 16 mostraron calidad metodolégica
alta (= 80%), con una adecuada definicidon de objetivos, coherencia entre el disefio y la pregunta
de investigacién, empleo de instrumentos validados y andlisis estadisticos apropiados. Unicamente
dos estudios obtuvieron calidad moderada: Domaradzki y Walkowiak (2024b) y Gonzdélez et al.
(2024), con puntuaciones del 75% y 70%, respectivamente, debido principalmente a limitaciones
en el muestreo, ausencia de justificacidon del tamafio muestral y control insuficiente de sesgos; en
el primer caso, ademds, se emplearon cuestionarios ad hoc sin validacién.

De manera transversal, las limitaciones mds frecuentes se concentraron en los items 5 y 6, relativos
al método de seleccidén de la muestra y a la justificacién del tamafio muestral. Fue habitual el uso
de muestras de conveniencia, a menudo reclutadas a través de asociaciones de pacientes o
plataformas online (Carbyn et al., 2025; Chiarotti et al., 2023; Koehly et al., 2023; Valcarcel -
Nazco et al., 2022), asi como la ausencia de cdlculos de potencia estadistica, incluso en estudios
con muestras amplias (Boeticher et al., 2021; Jobling et al,, 2025; Wu et al.,, 2020). Estas
limitaciones deben interpretarse en el contexto de la investigacién en enfermedades raras,
caracterizada por la baja prevalencia y la heterogeneidad clinica y diagnéstica de las
poblaciones estudiadas.

Asimismo, se identificaron limitaciones especificas en la descripcidén de pérdidas y no respuestas
(item 12) en Domaradzki y Walkowiak (2024a, 2024b), asi como debilidades en el control de
factores de confusién (item 10) en estudios basados en andlisis bivariados que no permiten ajustar
simultGneamente otras variables relevantes (Boettcher et al., 2025; Lim et al., 2025; Maltseva et
al., 2023), si bien en la mayoria de los casos estas cuestiones fueron reconocidas en la discusién.
En conjunto, la evaluacién mediante AXIS indica un nivel global elevado de calidad metodolégica
en los estudios cuantitativos incluidos, aunque la interpretacién y generalizacién de los hallazgos
debe redlizarse con cautela, considerando las dificultades inherentes a la investigaciéon con
poblaciones afectadas por enfermedades raras.

En relacién con los estudios cualitativos, la evaluacién mediante CRF-QS mostré una calidad
metodolégica global entre buena y muy buena. Tres estudios alcanzaron calidad muy buena:
Hager et al. (2024) (16/19; 84,2%), Hoffmann et al. (2025) (17/19; 89,5%) y Witt et al. (2023)
(17/19; 89,5%), caracterizados por objetivos claramente formulados, disefios cualitativos
congruentes y procedimientos de andlisis bien descritos. Por su parte, Smits et al. (2022) y Aldiss
et al. (2021) obtuvieron calidad buena (15/19; 78,9%), principalmente por limitaciones en la
justificacion del tamafio muestral y por una reflexién insuficientemente explicita sobre posibles
sesgos (véase tabla 2).

Prisma Social revista de ciencias sociales , No. 55
Octubre 2026 e-ISSN 1989-3469. pp 1-20



Tabla 2.

Principales resultados de la evaluacién metodolégica mediante CRF-QS.

Principales limitaciones

Estudio Poblacién Calidad
Sesgo de seleccién por reclutamiento online
Hager et al. autoseleccionado y ausencia de cdlculo de
16/19 Muy B
(2024) / Wy Buend potencia; posibles items afadidos sin validacién
independiente.
. Muestra pequeina y  monocéntrica, con
Smits et al. s . . T
15/19 Buena aplicabilidad limitada. Ausencia de reflexibilidad
(2022) s .
y fiabilidad interevaluador formal.
Hoffmann et Aplicabilidad limitada debido a una muestra
17/19 Muy B
al. (2025) / vy Buend altamente seleccionada y homogénea.
Reflexividad del investigador poco desarrollada.
Witt et al. 17/19 Muy Buena Trqnsf’eri.bilidcd limitada por la heTe.rf)geneidcd
(2023) diagnédstica y la sobrerrepresentacion de las
madres.
Aldiss et al. 15/19 Buena Muestra pc.elqueﬁa y hc?njogén?q.(solo madres), con
(2021) autoseleccién y reflexividad limitada.

Fuente. Elaboracion propia

De forma transversal, la limitacién més frecuente en los estudios cualitativos fue la posible
presencia de sesgos (criterio 4), vinculada al uso de muestras intencionales y altamente
seleccionadas (Aldiss et al., 2021; Hager et al., 2024; Hoffmann et al., 2025; Smits et al., 2022;
Witt et al., 2023). Asimismo, se observaron debilidades recurrentes en la justificacién del tamafio
muestral (criterio 6) (Aldiss et al., 2021; Hager et al., 2024; Smits et al., 2022; Witt et al., 2023)
y, en algunos estudios, en la descripcién de la validez metodolégica de los guiones de entrevista
(criterio 9), debido a la ausencia de una discusién especifica sobre su desarrollo, pilotaje o
adecuacién (Aldiss et al.,, 2021; Hager et al., 2024; Smits et al., 2022).

Por Ultimo, el estudio de Rovira-Moreno et al. (2020), de disefio cuasiexperimental pre—post con
un Unico grupo, no fue evaluable mediante AXIS o CRF-QS. Su calidad metodolégica se valord
mediante andlisis critico narrativo. Entre sus limitaciones principales se identificaron la ausencia de
grupo control, un tamafio muestral reducido y una generalizacién limitada. No obstante, el estudio
mostré fortalezas relevantes —claridad del objetivo, descripciéon detallada de la intervencién y
uso de instrumentos validados— por lo que se mantuvo en la sintesis por su alta pertinencia
temdtica, interpretando sus resultados con cautela.

Resultados de la seleccién de estudios

En base a los estudios seleccionados (véase tabla 3), se explicaron las caracteristicas de los
estudios en base a: el impacto psicolégico del diagnéstico, incertidumbre y falta de informacién
durante el proceso diagnéstico, sobrecarga del rol parental y tensiones familiares en el contexto
de enfermedades raras y la relacién con el sistema sanitario, apoyo social y redes entre iguales.

Prisma Social revista de ciencias sociales , No. 55
Octubre 2026 e-ISSN 1989-3469. pp 1-20



Tabla 3.

Resumen de objetivos, metodologia y principales conclusiones de los estudios incluidos.

Titulo y afo

de publicacién Obietivos

Participantes

Disefio de la
investigacion

Conclusiones clave

Explorar las necesidades y
Aldiss et al. vivencias de padres que cuidan a
(2021)

un nifio con una condicién
genética no diagnosticada.

14 madres de nifios/as con
enfermedad genética no
diagnosticada de Reino Unido.

Estudio cualitativo
exploratorio.

Alta carga de estrés e incertidumbre por ausencia
diagndstica; falta de coordinacién asistencial y
necesidades emocionales no cubiertas.

. Analizar el impacto psicolégico
Benito-Lozano

et al. (2023) del diagnéstico de una ER en

funcién del retraso diagnéstico.

524 personas del Registro
Espaiol de ER.

Estudio observacional
transversal
retrospectivo
cuantitativo.

El RD incrementa el impacto psicosocial y la
necesidad de apoyo psicolégico.

Examinar los factores que

influyen en la salud mental de
Boettcher et

al. (2021) madres y padres de nifios con

enfermedades quirdrgicas
congénitas raras.

109 madres y 101 padres de
nifios con anomalias congénitas
raras en Alemania.

Estudio observacional
transversal
cuantitativo.

Existen diferencias de género en la adaptacién: en
madres se confirma el modelo Double ABCX,
mediado por recursos y estrés.

Analizar los factores asociados a

Boettcher et la ansiedad y depresién de

675 familias de nifios/as

Estudio observacional

Las madres presentan mayor carga y peor salud

padres y madres cuidadores de diagnosticados con EERR, transversal mental. Las intervenciones deben ser
al. (2025) . . I . N .
menores con ER, considerando procedentes de Alemania. cuantitativo. interdisciplinares y con enfoque de género.
diferencias de género.
Analizar cémo el apoyo social A mayor sintomatologia depresiva del cuidador,
influye en la relacién entre la 90 cuidadores informales de Estudio observacional mayor sintomatologia (internalizante /externalizante)
Carbyn et al. .. . - ) . i .
(2025) depresion del cuidador y los nifios con 22q11DS. Muestra de  transversal infantil y menor apoyo social percibido. Apoyo

problemas emocionales del nifio
con ER.

EE. UU., Canadd y Europa.

cuantitativo.

social media entre depresiéon cuidador y sintomas
internalizantes infantiles.

Chiarotti et al.
(2023)

Comparar la carga del cuidador
y la calidad de vida entre

210 cuidadores informales
procedentes de ltalia.

Estudio observacional
transversal
cuantitativo.

Las madres presentan mayor carga y peor calidad
de vida que los padres.
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hombres y mujeres cuidadores de
personas con ER.

Examinar la relacién entre
Domaradzki &

Walkowiak
(2024a)

religiosidad y experiencias de
cuidado en familias de nifios con
ER.

925 cuidadores informales de
nifios/as con ER en Polonia.

Estudio observacional
transversal
cuantitativo.

La religiosidad y espiritualidad actéan como factor
de proteccién para familias y pacientes.

Domaradzki &
Woalkowiak
(2024b)

Explorar las experiencias de los
cuidadores de nifios con ER con
los servicios sanitarios y sociales.

925 cuidadores informales de
nifios/as con ER en Polonia.

Estudio observacional
transversal
cuantitativo.

El RD y la atencién fragmentada incrementan la
carga econémica y emocional, evidenciando la
necesidad de apoyo psicolégico temprano y
atencién integral familiar.

Examinar la relacién entre carga
Domaradzki et del cuidado, calidad de vida y
al. (2025) situaciéon econdémica en

cuidadores de personas con ER.

942 padres/madres de
nifios/as con ER en Polonia.

Estudio observacional
transversal
cuantitativo.

Importancia de integrar apoyo psicolégico, social y
financiero; ir mdas alld del modelo biomédico; la
odisea diagnéstica es una experiencia comin.

Evaluar la ansiedad, la

B depresion, la carga del cuidado
Gonzdlez et

9 madres (cuidadores) de

Estudio observacional

Los cuidadores tienen peor calidad de vida que la
poblacién general; alta prevalencia de ansiedad y

la calidad de vida en nifios/as con CN de Barcelona transversal
al. (2024) 4 . . L. { ! L depresion. Necesidad de deteccién y apoyo
cuidadores de nifos con cistinosis Espana. cuantitativo. . .
L. psicosocial.
nefropdtica.
Comparar las barreras de acceso
a los servicios de salud mental . . Barreras: acceso limitado a especialistas, carga
. . 305 cuidadores informales de . o . K L. .
Hager et al. entre cuidadores de nifios con o Estudio cualitativo econdmica, cobertura insuficiente. Necesidad de
. . nifios/as con enfermedades L. . . L,
(2024) EERR y cuidadores de nifios con descriptivo. atencién integral, apoyo psicolégico, coordinacion

condiciones médicas o de salud
mental comunes.

comunes o ER, en EE. UU.

sociosanitaria.

Explorar cémo los padres

Hoffmann et afrontan el duelo y la

24 padres de nifios con ER o sin
diagnéstico de Reino Unido con
un malestar psicolégico

Estudio cualitativo

La incertidumbre diagnéstica genera un duelo
continuo, que requiere procesos de resignificacién,

al. (2025) incertidumbre al cuidar a un nifio o R descriptivo. | . .
L L. significativo debido a ser busqueda de sentido y apoyo psicolégico.
con una ER o sin diagnéstico. .
cuidador.

Analizar el impacto de tener un Estudio observacional
Jobling et al. . P 462 familias con hijos con ER en El impacto familiar es alto y depende de la salud

hijo con una ER en el . transversal i L.
(2025) Australia. del menor, agravado por dificultades econémicas,

funcionamiento familiar.

cuantitativo.
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demoras asistenciales y mayor carga familiar, lo
que evidencia la necesidad de apoyo psicosocial.

Analizar cédmo las relaciones del
entorno del cuidador influyen en

166 cuidadores informales

Estudio observacional

Koehly et al. o, . L. - El apoyo social y la dindmica familiar son claves
la implicacién en el cuidado de principales de nifios/as con transversal . A .
(2023) s . . L para mitigar el estrés del cuidador.
ninos con EERR o no EERR o no diagnosticadas. cuantitativo.
diagnosticados.
EVCI|USI’ cémo el funcionqm‘iten'ro 64 padres: 33 de nifios con . ' . . o -
Lim et al del nifio y el contexto familiar BTHS v 31 de nif Estudio observacional La capacidad funcional del hijo influye en la calidad
im et al. . . R y e nifios no . K
influyen en la calidad de vida de transversal de vida de los padres. Necesidad de apoyo
(2025) 4 afectados, procedentes de EE. P poy

los padres de nifios con sindrome
de Barth.

uu.

cuantitativo.

integral y multidisciplinar.

Examinar la relacién entre el
estrés del cuidador y los aspectos

Manalel et al. . . ,
positivos del cuidado, asi como el

2024
( ) papel de las estrategias de

afrontamiento interpersonal.

Encuesta a cuidadores de: nifios
con enfermedades metabélicas
hereditarias (n=167), sin
diagnéstico (n=23) y desarrollo
tipico (n=74).

Estudio observacional
transversal
cuantitativo.

Existen altos niveles de estrés parental; el apoyo
emocional amortigua el estrés; las intervenciones
basadas en apoyo son prometedoras.

Analizar la calidad del suefio de
Maltseva et cuidadores de nifios con sindrome
al. (2023) de Dravet y su relacién con la

salud mental.

108 cuidadores / pacientes con
sindrome de Dravet en
Alemania.

Estudio observacional
transversal
cuantitativo.

Mala calidad del suefio y alta ansiedad/depresion
en cuidadores; relacién con sintomas del paciente;
necesidad de abordaje terapéutico integral.

Describir la calidad de vida de

nifios con artrogriposis moltiple
Nematollahi et arip P

al. (2025)

congénita y analizar su
asociacién con factores clinicos y
psicosociales.

192 nifios y j6venes (8—21
afios) con Artrogriposis Multiple
Congénita (AMC) de EE. UU.

Estudio observacional
transversal
cuantitativo.

Calidad de vida de los cuidadores deteriorada
cuanta mds necesidad de cuidados. Necesidad de
apoyo psicosocial continuo e intervenciones
interdisciplinares.

Evaluar el impacto de un

. programa educativo sobre EERR
Rovira-Moreno

en el conocimiento, el bienestar
et al. (2020) !

psicolégico y la satisfaccién de
pacientes y familiares.

37 participantes (pacientes,
familiares y miembros de
asociaciones de ER) de
Cataluia, Espaia.

Estudio
cuasiexperimental con
disefio pre-post de
grupo Unico.

Mejora significativa del conocimiento y de la
adaptacién psicolégica tras el programa.
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Identificar las principales

12 participantes con hijos con
ER que hubieran tenido un

Smits et al. . ., L. . Estudio cualitativo Falta de coordinacién asistencial, carencias de
necesidades de apoyo y atencién  seguimiento o tratamiento para . X . . . .
(2022) . . - descriptivo. apoyo emocional y econémico, y aislamiento social.
de los padres de nifios con ER. su hijo hace menos de un afo en
Paises Bajos.
, . L, 825 cuidadores informales de . X
Valcarcel- Examinar la relacién entre carga . i Estudio observacional 3 . . 3 L,
. . . pacientes con ER, en Francia, Carga asistencial predice ansiedad/depresién.
Nazco et al. del cuidado y calidad de vida en Al ia. ltalia. Espafia. Sueci transversal N idad icolégico/social / .
emania, ltalia, Espafia, Suecia ecesidad apoyo psicolégico/social /respiro.
(2022) cuidadores de personas con ER. . ' » ESPana, cuantitativo. poye p 9 P
y Reino Unido.
c | . al 302 madres de nifios con
omparar la carga psicosocia
Walkowiak & p' . 99 P 7 22q11.2DS, AS, DS o WS; Estudio observacional Alta sobrecarga y agotamiento en madres; el
. la calidad de vida en madres de . - , ope -
Domaradzki o . procedentes de grupos de transversal diagndstico tardio y las dificultades econdmicas
nifios con diferentes ER . L .
(2025) . apoyo de pacientes en cuantitativo. empeoran el impacto.
neurolégicas. .
Facebook en Polonia.
Identificar las experiencias Vivir con una ER afecta a todo el sistema familiar
. K . P . 7 74 cuvidadores informales y 15 . o . e o 4
Witt et al. necesidades psicosociales de o Estudio cualitativo de requieren apoyos especificos, acceso facilitado a
o . nifios/adolescentes con RD de , . L. . ..
(2023) nifios con ER y sus familias para Al . cardcter exploratorio.  servicios, profesionales formados y atencién
emania.
mejorar la atencién. psicosocial integrada.
Analizar el impacto de las
. P L. Estudio observacional Importantes efectos indirectos sobre la salud de los
Wu et al. condiciones genéticas raras 207 padres y madres de ' | it deb d |
- . ransversa rogenitores, que deben considerarse en la
(2020) pedidtricas en la salud de los nifios/as con ER en Australia. prog » 4

padres.

cuantitativo.

evaluaciéon del diagndstico y la atencién.
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Impacto psicolégico y emocional del diagnéstico

De forma consistente, el cuidado de un menor con una enfermedad rara se asocia a malestar
emocional sostenido en los progenitores, con niveles elevados de estrés, ansiedad, angustia y
sensacion de sobrecarga, especialmente en contextos de incertidumbre clinica y apoyo psicolégico
insuficiente (Aldiss et al.,, 2021; Hager et al., 2024; Smits et al., 2022). Este impacto tiende a
intensificarse durante el periodo prediagndstico y en fases de toma de decisiones complejas,
favoreciendo la priorizacién sistemdtica de las necesidades del hijo y el retraso en la busqueda
de apoyo psicoldgico para los propios cuidadores (Hoffmann et al., 2025; Smits et al., 2022).
Diversos estudios cuantitativos observaron que la presencia de sintomatologia ansiosa y depresiva
clinicamente relevante se asocia con peor ajuste emocional familiar y con una disminucién
significativa de la calidad de vida relacionada con la salud, particularmente en situaciones de
elevada carga asistencial y estrés acumulado (Boettcher et al.,, 2025; Carbyn et al.,, 2025;
Gonzdlez et al., 2024; Jobling et al., 2025; Maltseva et al., 2023; Valcdrcel-Nazco et al., 2022;
Wu et al.,, 2020). Ademds, varios trabajos sefialaron una mayor vulnerabilidad psicolégica en
madres cuidadoras, vinculada a una mayor dedicacién al cuidado, mayor interrupcién laboral y
preocupacién intensificada por el futuro del hijo, incrementando el riesgo de ansiedad, depresién
y sobrecarga emocional (Boettcher et al., 2021; Chiarotti et al., 2023; Walkowiak & Domaradzki,
2025). De manera especifica, el retraso diagndstico se relacioné con mayor malestar psicolégico
parental, expresado en frustracién, miedo, irritabilidad, dificultades en la toma de decisiones y
deterioro de la calidad de vida (Benito-Lozano et al., 2023; Walkowiak & Domaradzki, 2025).
En paralelo, el duelo parental fue descrito en la evidencia cualitativa como un proceso continuo y
oscilante que coexiste con la crianza y se ve modulado por la incertidumbre clinica, la evolucién
de la enfermedad y los apoyos disponibles, sin un cierre claramente definido (Hoffmann et al.,
2025).

Incertidumbre y falta de informacién durante el proceso diagndstico

La incertidumbre relacionada con el diagnéstico, el tratamiento, el pronéstico y el futuro del menor
emergié como un elemento transversal en la experiencia familiar, asocidndose a un incremento
significativo de ansiedad parental, malestar emocional y sensacién de desproteccion,
especialmente cuando la informacién proporcionada por los profesionales fue percibida como
insuficiente, poco clara o incoherente (Lim et al., 2025; Smits et al., 2022). Esta situacién se agrava
ante la falta de formacién especifica en enfermedades raras y la ausencia de explicaciones sobre
procedimientos clinicos, lo que obliga a muchas familias a asumir un rol “experto” dentro del
proceso asistencial, incrementando sentimientos persistentes de frustracién e inseguridad (Smits et
al.,, 2022).

En este contexto, el retraso diagnéstico —caracterizado por moltiples consultas, demoras
prolongadas y diagnésticos erréneos— se asocia a la denominada odisea diagnéstica, vinculada
a mayor afectacién psicoldgica, social y funcional, asi como a una mayor necesidad de atencién
psicolégica durante la busqueda diagnéstica (Benito-Lozano et al.,, 2023; Domaradzki &
Walkowiak, 2024b). La ausencia de un diagnéstico y prondstico claros intensifica el miedo, la
frustracién y la vivencia de pérdida, dificulta construir una narrativa familiar coherente y aumenta
la ansiedad tanto en progenitores como en los propios menores (Aldiss et al., 2021; Hoffmann et
al.,, 2025).

Desde la perspectiva parental, los retrasos diagnésticos se percibieron como especialmente
dafiinos para la salud del nifio por su asociacién con hospitalizaciones innecesarias, tratamientos
inadecuados y exposicidn repetida a procedimientos invasivos, incrementando el estrés y la carga
emocional del cvidado (Walkowiak & Domaradzki, 2025).

Sobrecarga del rol parental y tensiones familiares en el contexto de enfermedades raras

Los progenitores asumieron de forma predominante el cuidado del menor como una
responsabilidad casi exclusiva, con elevada carga fisica y emocional y dificultades para delegar
o solicitar apoyo externo, incluso cuando reconocen su necesidad (Koehly et al., 2023; Smits et al.,
2022). Esta asuncién del rol cuidador se asocié a tensiones intrafamiliares y de parejq,
especialmente ante decisiones tomadas por ensayo—error y discrepancias respecto al manejo del
menor (Koehly et al., 2023).
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La enfermedad rara impacté al sistema familiar en su conjunto, situdndose con frecuencia en el
eje de la vida cotidiana y requiriendo una reorganizacién constante, con efectos en la relacién de
pareja y en la atencién a los hermanos, cuyas necesidades emocionales pueden quedar relegadas
(Smits et al., 2022; Witt et al.,, 2023). El funcionamiento familiar se vio especialmente
comprometido cuando el estado de salud del nifio fue grave, coexistieron dificultades econémicas
o hubo mds de un hijo afectado. En estos casos, el tiempo dedicado al cuidado se asocié a mayor
carga, peor funcionamiento familiar y reduccién o abandono de la actividad laboral,
especialmente en mujeres cuidadoras (Aldiss et al., 2021; Chiarotti et al., 2023; Jobling et al.,
2025; Walkowiak & Domaradzki, 2025).

Como consecuencia, la carga del cuidado se relacioné de forma consistente con una peor calidad
de vida relacionada con la salud en multiples dominios, evidenciando la interdependencia entre
el bienestar del cuidador y el del menor (Domaradzki et al.,, 2025; Nematollahi et al.,, 2024;
Valcarcel-Nazco et al., 2022; Wu et al., 2020).

Relacién con el sistema sanitario, apoyo social y redes entre iguales

La interaccién con el sistema sanitario se describié con frecuencia en términos de dificultades de
comunicacién empdtica, experiencias de no ser escuchadas, falta de conocimiento especifico sobre
enfermedades raras y participacién limitada en la toma de decisiones clinicas, factores que
incrementan el estrés y deterioran la confianza en los profesionales (Koehly et al., 2023; Smits et
al., 2022). A ello se afiadié un acceso restringido a servicios de salud mental, condicionado por
listas de espera, escasez de profesionales especializados y barreras logisticas derivadas de la
situacién clinica del menor, lo que retrasa o impide la atencién psicolégica incluso cuando existe
una necesidad percibida (Hager et al., 2024).

En conjunto, el proceso diagnéstico fue percibido como particularmente estresante por la
fragmentacién asistencial, la escasa coordinacién entre profesionales y la repeticién de pruebas.
No obstante, una mayor satisfaccion con la atencién sanitaria se asocié con menor sintomatologia
ansiosa y depresiva en cuidadores, sugiriendo un papel potencialmente protector de la calidad
percibida de la atencién y de la comunicacién clinica (Domaradzki & Walkowiak, 2024a, 2024b;
Smits et al., 2022).

El objetivo de esta revision sistemdtica fue analizar el impacto psicolégico del diagnéstico tardio
de enfermedades raras en la infancia, prestando especial atencién al papel del cribado neonatal
como factor protector. Los resultados obtenidos indican que el cribado neonatal constituye no solo
una herramienta esencial de salud publica, sino también un elemento clave para la equidad
sanitaria, ya que su ausencia o aplicacién desigual tiene consecuencias médicas, funcionales y, de
forma especialmente relevante, psicolégicas y emocionales en las familias.

La evidencia revisada sugiere que la deteccidn precoz contribuye a reducir la incertidumbre
diagnéstica, la ansiedad parental y el estrés familiar, facilitando procesos de adaptacién mas
tempranos y estructurados al diagnéstico (Noritz & Murphy, 2013; Pelentsov et al., 2016). En este
sentido, el cribado neonatal puede entenderse como un factor protector no solo desde el punto
de vista clinico, sino también psicolégico, al permitir reducir los periodos de bisqueda diagnéstica
y favorecer la planificacién de cuidados y apoyos desde fases iniciales del desarrollo. Sin
embargo, estos beneficios no se distribuyen de manera homogénea en Espaiia, donde la
implantacién del cribado neonatal continda siendo desigual entre comunidades auténomas, lo que
sitba el acceso al diagndstico precoz en una posicion dependiente del lugar de nacimiento
(Observatorio Legislativo de Enfermedades Raras y Medicamentos Huérfanos, 2022). Esta
variabilidad territorial plantea un problema relevante de equidad sanitaria y evidencia la
necesidad de avanzar hacia modelos mds homogéneos de deteccién precoz.

Desde una perspectiva psicolégica, los resultados ponen de manifiesto que el diagnéstico tardio
no puede entenderse Unicamente como un problema biomédico, sino como un estresor prolongado
que afecta de forma significativa al sistema familiar. La denominada odisea diagnéstica implica
periodos prolongados de incertidumbre, miltiples consultas médicas y dificultades en el acceso a
informacién y recursos adecuados, configurando un contexto de estrés crénico que favorece el
desgaste emocional de los cuidadores (Aldiss et al., 2021; Jobling et al., 2025; Smits et al., 2022;
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Witt et al., 2023). Este contexto constituye, ademds, el entorno de desarrollo del menor, lo que
sugiere posibles repercusiones indirectas sobre su bienestar psicolégico y su desarrollo
socioemocional.

Desde esta perspectiva, el impacto psicolégico del diagnéstico tardio puede conceptualizarse
como un fenémeno sistémico y relacional, que afecta al conjunto de la unidad familiar y no
Unicamente al cuidador principal. La reorganizacién constante de la vida cotidiana, la sobrecarga
asistencial y la incertidumbre sobre la evolucién de la enfermedad generan un desgaste emocional
acumulativo que repercute en el funcionamiento familiar, la calidad de vida y la estabilidad
socioeconémica. Estos resultados coinciden con investigaciones previas que sefialan que el
bienestar parental constituye un factor estrechamente vinculado al ajuste psicolégico del menor y
al funcionamiento familiar global.

Los resultados obtenidos refuerzan la necesidad de desarrollar intervenciones tempranas y
continuadas que acompaiien a las familias a lo largo de todo el proceso diagnéstico. En este
contexto, el psicdlogo sanitario desempefia un papel central en la detecciéon de necesidades
emocionales, la reduccién de la sobrecarga del cuidador y el desarrollo de estrategias de
afrontamiento adaptativas (FEDER, 2009; Ministerio de Sanidad, 2014; Rafferty & Beck, 2020).
No obstante, la evidencia revisada muestra que el apoyo psicolégico no siempre se encuentra
integrado de forma sistemdtica en la atencién sanitaria, observdndose dificultades de acceso,
escasez de derivaciones y ausencia de acompafiamiento emocional incluso en contextos de
elevada necesidad psicolégica (Aldiss et al.,, 2021; Domaradzki & Walkowiak, 2024; Hager et
al., 2024). Esta situacién pone de relieve la necesidad de reforzar la presencia de profesionales
de la psicologia en los dispositivos asistenciales vinculados a enfermedades raras.

En la misma lineq, los resultados sugieren la conveniencia de que el sistema sanitario incorpore de
manera planificada dispositivos de apoyo psicosocial complementarios a la atencién médica. Entre
ellos destacan las redes de apoyo entre iguales, que han mostrado efectos positivos en la
reduccién del aislamiento social y en la mejora del afrontamiento emocional. La promocién de
estas redes no deberia depender exclusivamente de la iniciativa de las familias, sino integrarse
en estrategias coordinadas entre servicios sanitarios, servicios sociales y asociaciones de pacientes,
tal como se ha propuesto en el contexto espaiiol (FEDER, 2014; Gaintza et al., 2024).

Asimismo, la evidencia revisada pone de manifiesto que la carga econdmica asociada al cuidado
constituye una variable moduladora especialmente relevante del impacto psicolégico. Los gastos
sanitarios, la pérdida de ingresos, las dificultades de conciliacién laboral y la ausencia de apoyos
estructurales intensifican el estrés emocional y el malestar psicolégico de las familias, con posibles
repercusiones indirectas sobre el bienestar del menor (Domaradzki et al., 2025; Walkowiak &
Domaradzki, 2025). Estos resultados refuerzan la necesidad de abordar el impacto del
diagnéstico tardio desde una perspectiva estructural que combine la atencién sanitaria con
medidas sociales y econdmicas orientadas a reducir la carga global del cuidado.

En conjunto, los resultados de esta revision sugieren que el cribado neonatal y la deteccién precoz
de enfermedades raras deben entenderse como componentes esenciales de una atencién sanitaria
integral. Mas alld de su funcién diagnéstica, estos dispositivos pueden contribuir a mejorar el
bienestar psicolégico de las familias y a reducir el impacto emocional asociado al proceso
diagnéstico. Desde esta perspectiva, la prevencién del retraso diagndstico constituye no solo un
objetivo clinico, sino también un obijetivo relevante para la promocién de la salud mental en la
infancia y en sus contextos familiares.

Limitaciones

En cuanto a las limitaciones de esta revision, debe sefialarse en primer lugar la escasez de estudios
realizados en poblacién espafiola. Aunque inicialmente la bisqueda bibliogréfica se acoté
geogrdficamente a Espafia en los Gltimos cinco afios, Gnicamente se identificaron dos estudios que
cumplian estos criterios, lo que limita la posibilidad de extraer conclusiones especificas aplicables
al contexto nacional. Esta falta de evidencia pone de relieve una carencia relevante en la
investigacién actual y dificulta el disefio de intervenciones ajustadas a las caracteristicas del
sistema sanitario espafiol y a las necesidades reales de las familias. Asimismo, la revisién incluye
estudios centrados en patologias muy heterogéneas, con diferentes niveles de gravedad, evolucién
clinica y necesidades asistenciales. Esta heterogeneidad diagndstica, junto con la diversidad de
variables psicoldgicas evaluadas y de instrumentos de medida empleados, dificulta la
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comparaciéon directa entre estudios e impide la realizaciéon de andlisis cuantitativos integrados,
como metaandlisis, limitando la posibilidad de establecer estimaciones globales del impacto
psicolégico. Otra limitacion se relaciona con las caracteristicas metodolégicas de los estudios
incluidos. Tal como reflejé la evaluacién mediante AXIS y CRF-QS, muchos trabajos utilizaron
muestras de conveniencia, frecuentemente reclutadas a través de asociaciones de pacientes o
plataformas online, lo que puede introducir sesgos de seleccién y limitar la representatividad de
las muestras. Asimismo, en varios estudios se observé ausencia de justificacién del tamafio muestral
y limitaciones en el control de variables de confusién, aspectos que deben tenerse en cuenta al
interpretar la generalizacién de los resultados.

A pesar de estas limitaciones, la consistencia de los resultados entre estudios cuantitativos y
cualitativos aporta solidez a las conclusiones obtenidas y permite identificar patrones claros en
relacién con el impacto psicolégico del diagnéstico tardio y el papel protector de la deteccién
precoz.

Los resultados evidencian que el diagndstico tardio constituye un factor de riesgo significativo
para el bienestar psicolégico de las familias, lo que refuerza la necesidad de incorporar de
manera sistemdtica el apoyo psicolégico dentro de los dispositivos asistenciales dirigidos a
menores con enfermedades raras. En este sentido, resulta prioritario impulsar mds investigacién en
el contexto espafiol, especialmente estudios que analicen de forma especifica el impacto
psicolégico del diagnéstico tardio, evalien las necesidades emocionales y sociales de las familias
y permitan disefiar intervenciones psicolégicas basadas en la evidencia. La generacién de
conocimiento aplicado en este dmbito facilitaria el desarrollo de modelos asistenciales mas
ajustados a las caracteristicas del sistema sanitario espaiol.

Desde una perspectiva aplicada, los resultados de esta revisiéon sugieren la conveniencia de
desarrollar medidas organizativas y asistenciales orientadas a reducir el impacto psicolégico del
proceso diagnéstico, integrando de forma explicita la atencién psicolégica dentro de los circuitos
asistenciales de enfermedades raras. Entre las principales recomendaciones operativas pueden
sefalarse las siguientes: (1) Establecer protocolos de derivacion automatica a atencién psicolégica
tras la comunicacién de resultados positivos en cribado neonatal o tras la confirmacién diagnéstica
de una enfermedad rara. (2) Definir circuitos asistenciales coordinados entre pediatria, genética
clinica, neuropediatria y psicologia sanitaria, que permitan un acompanamiento continuado
durante el proceso diagnéstico. (3) Desarrollar protocolos estructurados de comunicacion
diagnéstica, que incluyan pautas para la transmisiéon de informaciéon médica y la deteccién
temprana de necesidades emocionales familiares. (4) Integrar dispositivos de apoyo psicosocial y
redes entre iguales como parte institucional de la atencién sanitaria, en coordinacién con
asociaciones de pacientes y entidades como FEDER, evitando que el acceso a estos recursos
dependa exclusivamente de la iniciativa familiar. (5) Favorecer el acceso temprano a programas
de atenciéon temprana y apoyo familiar, especialmente en situaciones de incertidumbre
diagnéstica prolongada. (6) Promover la formacién especifica de los profesionales sanitarios en
enfermedades raras y comunicacién clinica, con el fin de reducir la incertidumbre diagnéstica
percibida y mejorar la experiencia asistencial de las familias. Estos resultados refuerzan la
necesidad de avanzar hacia modelos de atencién sanitaria verdaderamente integrales, en los que
el psicélogo sanitario ocupe un papel central en el acompafamiento y apoyo a los menores con
enfermedades raras y a sus familias.
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