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Resumen:

Este Trabajo de Fin de Grado se centra en la adaptacion y validacion de un
cuestionario sobre Esclerosis Lateral Amiotrofica (ELA) para estudiantes del Grado en
Enfermeria de la URV (campus Catalunya). Tras una exhaustiva revision bibliografica y
un enfoque tedrico basado en la Teoria del Déficit de Autocuidado de Orem, se disefi0
un instrumento dividido en seis secciones (datos sociodemogréficos, conocimiento
general, diagndstico y tratamiento, seguimiento terapéutico, percepciéon de necesidades
y accesibilidad a la informacion) y 23 items (20 cerrados y 3 en escala Likert).

Se realiz6 una prueba piloto para ajustar la redaccion, seguidamente se distribuyo la
version definitiva mediante Google Forms a los alumnos de primero a cuarto curso,
obteniéndose 143 respuestas completas. Los resultados mostraron un conocimiento
adecuado de conceptos basicos (91 % conoce la ELA) pero importantes lagunas en
datos clinicos y epidemiolégicos (solo 18 % identifica la prevalencia real) y percepciones
erréneas sobre tratamientos (41 % cree que existen farmacos que frenan la enfermedad;
solo 33 % sabe que estan cubiertos publicamente). Asimismo, el 85 % percibe escaso
apoyo social y el 74 % insuficiente inversién en investigacion. El coeficiente alfa de
Cronbach (a = 0,536) indic6 baja fiabilidad interna lo que subraya la naturaleza
exploratoria de esta fase piloto y la necesidad de revisar y optimizar el instrumento antes

de su aplicacion definitiva.

En general, el estudio ofrece una valiosa herramienta de diagnéstico para evaluar el
conocimiento sobre ELA en un entorno universitario y sienta las bases para
intervenciones educativas especificas y una mayor confiabilidad del cuestionario en

futuras investigaciones.



Abstract:

This Bachelor's Thesis addresses the adaptation and preliminary validation of a
questionnaire on Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS) for Nursing Degree students at
the Rovira i Virgili University (Catalunya campus). Grounded in Dorothea Orem’s Self-
Care Deficit Theory, the instrument comprises 23 items across six domains:
sociodemographic data, general knowledge, diagnosis and treatment, therapeutic follow-
up, perception of needs, and information accessibility. Following an initial pilot to refine
item wording, the final version was administered via Google Forms to first- through
fourth-year students, yielding 143 complete responses.

Findings indicate a high level of awareness of basic ALS concepts (91 % of
respondents) alongside considerable gaps in clinical and epidemiological knowledge—
only 18 % correctly identified the disease’s prevalence. Misconceptions regarding
therapy were also prevalent: 41 % believed in the existence of disease-halting drugs,
and merely 33 % recognized that approved treatments are publicly funded. Furthermore,
85 % of participants perceived inadequate social support for individuals with ALS, and
74 % judged research investment to be insufficient. The internal consistency analysis
produced a Cronbach’s alpha of 0.536, underscoring the exploratory nature of this pilot

phase and highlighting the necessity for further item revision and re-validation.

Overall, the study offers a valuable diagnostic tool for gauging ALS knowledge in a
university setting and lays the groundwork for targeted educational interventions and

enhanced questionnaire reliability in future research.
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INDICE DE ACRONIMOS

ALS: Amyotrophic Lateral Sclerosis (equivalente en inglés de ELA)

C90RF72: Gen C9o0rf72 cuya expansion de repeticiones es la causa familiar
mas frecuente de ELA

CEIPSA: Comité Etico de Investigacion en Personas, Sociedad y Medio
Ambiente

CME: Células Madre Embrionarias

CMAE: Células Madre Adultas Endogenas
EAN: European Academy of Neurology
ELA: Esclerosis Lateral Amiotrofica

ELP: Esclerosis Lateral Primaria (variante que afecta solo a neuronas motoras
superiores)

EMG: Electromiografia (prueba electrofisiologica basica en el diagnéstico de
ELA)

FUS: Genl/proteina Fused in Sarcoma implicado en formas hereditarias de
ELA

NfL: Neurofilamento ligero (biomarcador prondstico en ELA)
RGP: Reglamento General de Proteccion de Datos de la Union Europea

RM: Resonancia Magnética (prueba de imagen empleada para descartar
otras patologias)

RNAI:RNA interference (interferencia por ARN; estrategia terapéutica génica)
SOD1:Gen/proteina Superoxide Dismutase 1 implicado en ELA familiar
TDP-43:Proteina de union a ADN/ARN cuyo depdsito es caracteristico de ELA
URV: Universitat Rovira i Virgili (Tarragona)

VNI:Ventilacion No Invasiva (soporte respiratorio habitual en fases avanzadas)



1. INTRODUCCION

La Esclerosis Lateral Amiotréfica (ELA) es una enfermedad neurodegenerativa progresiva
gue afecta de manera selectiva a las neuronas motoras superiores e inferiores, provocando
debilidad muscular, pardlisis progresiva y finalmente acaba con insuficiencia respiratoria,
principal causa de muerte en estos pacientes. A pesar del deterioro motor caracteristico,
funciones como la sensibilidad, la cognicion y el control de los musculos oculares suelen
permanecer conservadas. Su evolucién es rapida, con una esperanza de vida media de entre
dos y cinco afos desde el inicio de los sintomas, aunque esta puede variar en funcion del tipo

de presentacion y la respuesta al tratamiento 1,

El diagnéstico de la enfermedad es complicado ya que presenta una gran variabilidad
clinica. Puede comenzar en las extremidades, en &reas bulbares o con afectacion de
diferentes tipos de neuronas motoras. Su origen es multifactorial, con implicacion de factores
genéticos (como SOD1 o C90ORF72), ambientales como el tabaquismo, pesticidas o
traumatismos y estilos de vida P!, Ademas, aunque existen formas hereditarias, la mayoria
de los casos de dicha enfermedad son esporadicos y afecta mas a hombres que a mujeres y

a personas de entre 60 y 79 afios [,

Es la enfermedad de motoneuronas mas comudn y su diagnéstico puede ser complejo,
especialmente en las fases iniciales, pudiendo llegar a tardar entre 9y 14 meses. Fue descrita
por primera vez por Charcot en 1874, y también se conoce como enfermedad de Charcot o
de Lou Gehrig debido al famoso jugador de béisbol de los EE. UU., quien padecié la
enfermedad M. Actualmente no existe una cura para dicha enfermedad, lo que la convierte en
una de las enfermedades neurodegenerativas mas graves. El tratamiento debe ser integral y
multidisciplinar. Farmacoldgicamente destaca el riluzol para ralentizar la progresién de la
enfermedad. Ademas, existen medidas de soporte como la fisioterapia, logopedia y asistencia

respiratoria.

No obstante, los avances recientes en terapias genéticas abren nuevas esperanzas. Por
ejemplo, un estudio multicéntrico publicado en The Lancet el 22 de Mayo de 2025, ha
evaluado el uso del oligonucleétido antisentido jacifusen (conocido también como ulefnersen),
dirigido a pacientes con ELA causada por mutaciones en el gen FUS. Este tratamiento
innovador ha mostrado resultados prometedores en la reduccion del dafio neuronal y en la
mejora funcional de pacientes, marcando un avance importante hacia terapias personalizadas

para subtipos genéticos de ELA.



En el &mbito de los cuidados, la teoria del déficit de autocuidado de Dorothea Orem viene
muy bien para entender que, a medida que la ELA va reduciendo autonomia, se hace
necesaria la mano de los profesionales de la salud. Orem dice que, cuando la persona ya no
puede autogestionar sus cuidados, la enfermera es la responsable de cubrirlos o ensefiar
como hacerlos . Por eso resulta imprescindible que el personal de Enfermeria domine bien

la enfermedad.

En la actualidad, las enfermedades raras y la ELA en especial reciben menos atencién de
la necesaria. Es por ello que, el presente trabajo de final de grado consiste en adaptar y
validar un cuestionario previamente disefiado para enfermedades raras con el fin de medir el
nivel de conocimientos, percepciones y actitudes sobre la ELA en estudiantes de los cuatro
cursos del Grado en Enfermeria de la Universitat Rovira i Virgili. Con ello se intenta, por un
lado, cuantificar la formacién real de los futuros profesionales y, por otro, identificar areas

concretas donde reforzar la ensefianza y promover programas de sensibilizacion.

En definitiva, este estudio sale de la necesidad de ajustar la formacién universitaria con
los desafios que plantea la ELA en la préactica clinica diaria, aportando una herramienta de
evaluacion que permita crear programas de aprendizaje vy, a largo plazo, mejorar la atencion

y calidad de vida de las personas que conviven con esta enfermedad.



2. JUSTIFICACION

La Esclerosis Lateral Amiotréfica (ELA) es una enfermedad neurodegenerativa grave que,
a pesar de su impacto, continla siendo en gran medida desconocida por una parte
considerable de la sociedad. Su diagnostico y evolucion conllevan un fuerte impacto tanto
fisico como emocional, no solo en las personas que la padecen, sino también en su entorno
mas cercano, especialmente en sus familiares. A pesar de su relevancia, persiste una notable

carencia de conocimiento y sensibilizacion social en torno a esta patologia.

El interés por esta temética surge, en primer lugar, a partir de una vivencia personal. En el
afo 2010, el padre de Daniel fue diagnosticado de ELA, lo que supuso un desafio para su
familia, que se vio obligada a afrontar la enfermedad sin disponer de una guia clara ni de un
acompafiamiento educativo adecuado. A lo largo de este proceso, experimentaron
sentimientos de frustracion, temor y un elevado desgaste emocional, no solo derivados de la

propia enfermedad, sino también de la escasez de herramientas y recursos.

Por otra parte, el integrante Juan decidi6 sumarse al proyecto de su compafiero al
considerar que se trata de un tema de gran relevancia y escasa visibilidad en la sociedad
actual. Ademas, su disposicién a colaborar nace del deseo de profundizar en el conocimiento
de una enfermedad que ha afectado directamente a una persona cercana a su companiero,

contribuyendo asi a una investigacién que considera necesaria y urgente.

El ambito universitario constituye una oportunidad idonea para abordar esta problematica.
La universidad reune a individuos en proceso de aprendizaje y reflexién critica, lo que la
convierte en un entorno adecuado para fomentar la educaciéon en salud y la concienciacién
social. En este contexto, analizar el nivel de conocimiento sobre la ELA resulta fundamental

para identificar posibles carencias informativas y disefiar estrategias educativas mas eficaces.

En definitiva, tanto la experiencia de Daniel como familiar directo de una persona con ELA,
como el compromiso de Juan por aprender y colaborar en la investigacion, han fortalecido la
conviccién compartida sobre la relevancia de este trabajo. Este proyecto no solo busca
generar conocimiento, sino también contribuir a una mayor sensibilizacién y conciencia

colectiva dentro de la comunidad universitaria.



3. OBJETIVOS

OBJETIVO GENERAL:

Adaptar una encuesta para evaluar el nivel de conocimiento sobre la Esclerosis Lateral
Amiotréfica (ELA) en el ambito universitario. La intencién es sensibilizar a la sociedad

universitaria sobre la ELA.

OBJETIVOS ESPECIFICOS:

1. Promover la sensibilizacién social sobre la ELA a través de la aplicacion de la
encuesta, con el proposito de fomentar la comprensién y el apoyo hacia las personas
afectadas por la enfermedad.

2. Disefar una herramienta de aprendizaje que se pueda utilizar en el dia a dia mediante
asociaciones publicas u otros servicios publicos de ensefianza y aprendizaje como las

universidades.



4. MARCO TEORICO
4.1. TEORIA DEL DEFICIT DEL AUTOCUIDADO DE DOROTHEA OREM

La teoria del déficit de autocuidado, propuesta por Dorothea Orem, dice que cuando una
persona no puede atender por si misma sus necesidades de salud, es necesario que reciba
ayuda externa. Esto ocurre cuando su capacidad para cuidarse no alcanza a cubrir lo que su

situacion pide, como es el caso de la Esclerosis Lateral Amiotréfica.

Si bien los seres humanos suelen adaptarse bien a los cambios, hay momentos en los que
necesitan apoyo, ya sea de familiares, amigos o profesionales de enfermeria. Orem utiliza el
término "agente de autocuidado" para referirse a quien realiza esas acciones de cuidado.
Esto puede ser la misma persona si es capaz de cuidarse sola o alguien mas si necesita

ayuda [,

El autocuidado comienza con la conciencia del propio estado de salud, lo cual implica
pensar de manera l6gica, apoyarse en la experiencia personal y en las costumbres culturales
para tomar decisiones. No obstante, puede haber inconvenientes que pueden dificultar el
autocuidado, como la falta de conocimiento, la desmotivacion para aprender sobre salud, o

la dificultad para reconocer cuando se necesita ayuda ©,
En cuanto al tipo de déficit de autocuidado, este puede clasificarse en tres niveles®!:

¢ Total: Cuando el paciente no puede realizar ninguna actividad por si mismo.
e Parcial: Cuando puede hacer algunas cosas, pero necesita ayuda para otras.
e Educativo: Cuando la persona tiene la capacidad fisica para cuidarse, pero

necesita aprender como hacerlo.



4.2. CONCEPTO Y ASPECTOS GENERALES

La ELA es una enfermedad neurodegenerativa progresiva que afecta tanto las neuronas
motoras superiores (ubicadas en la corteza cerebral y el tronco encefalico) como las inferiores
(en la médula espinal). Su avance genera debilidad muscular, atrofia y paralisis, afectando
las extremidades y las funciones bulbares y respiratorias (por ejemplo, la deglucién y la
fonacion), mientras que las funciones sensoriales, intelectuales y oculares se mantienen
relativamente conservadas. Estos deterioros restringen la capacidad del paciente para
realizar actividades basicas de autocuidado, haciendo que la intervencion de enfermeria se

centre en identificar y sustituir dichos déficits .

Como bien se comenta en el ministerio de sanidad, la enfermedad fue descrita por primera
vez por Charcot en 1874 y es conocida también como enfermedad de Charcot o de Lou Gehrig.
Con una supervivencia promedio de 2 a 5 afios tras la aparicion de los primeros sintomas, la
ELA se caracteriza por un inicio variable que puede comenzar con signos de degeneracion
en las neuronas inferiores, manifestaciones bulbares o, en menor medida, una afectacion
inicial de las neuronas superiores. Su diagnostico resulta complejo debido a la combinacion
de sintomas con otras patologias. Se estima que su riesgo es de aproximadamente 1 caso
en 350 durante la vida, siendo una de las principales enfermedades que afectan a las

motoneuronas M.

Desde el modelo de Orem, el paciente con ELA experimenta una disminucion en la

capacidad de autocuidado que aumenta conforme la enfermedad avanza, lo que requiere ™

e Evaluaciones continuas para determinar el nivel de déficit y adaptar las
intervenciones.

o Estrategias de apoyo para la realizacién de actividades diarias como la alimentacién,
higiene, movilidad y comunicacion.

e Educacion al paciente y a su entorno para aprovechar al maximo las capacidades y

mejorar la calidad de vida.



4.3. EPIDEMIOLOGIA

La incidencia de la ELA aumenta con la edad, llegando entre los 60 y 79 afios, y se prevé
su crecimiento debido al envejecimiento de la poblacién y a los avances en la atencién médica.
La mayoria de los casos son de caracter esporadico (entre un 90 % y 95 %), mientras que

solo el 5-10 % presenta antecedentes familiares [

Ademas, también existen diferencias de género: en la forma esporadica la incidencia es
ligeramente mayor en hombres (con una proporcion aproximada de 1.35 a 2 hombres por
cada mujer). La distribucion geografica varia, con tasas mas elevadas en Europa occidental
(entre 2,76 y 9,62 por 100.000 habitantes) y menores en el sur de Asia 1% En Espafia se

estima una prevalencia de unos 5,2-5,4 casos por 100.000 habitantes [,

La incidencia y prevalencia de la ELA aumentan con la edad y presentan variaciones de
género y geogréficas, lo cual destaca la necesidad de intervenciones preventivas y de apoyo
en grupos de alto riesgo. En el marco del déficit del autocuidado, estas cifras epidemiolégicas

indican que

o El envejecimiento y el aumento de la esperanza de vida requieren estrategias de
autocuidado que consideren tanto la prevencién como la rehabilitacion.

e Las diferencias de género y la variabilidad geografica permiten identificar
poblaciones que pueden beneficiarse de programas especificos de educacién y

seguimiento, reduciendo los déficits en autocuidado en fases iniciales.

4.4, ETIOPATOGENIA'Y FISIOPATOLOGIA

La etiologia de la ELA es multifactorial, combinando factores genéticos y ambientales. Se
han identificado mas de 50 genes implicados en su patogenia, destacandose SOD1,
C90RF72, FUS y TARDBP [PWM, Mientras que las mutaciones en C9ORF72 son
predominantes en la forma familiar (hasta el 45 % de estos casos) y se asocian en ocasiones
con demencia frontotemporal, alteraciones en el gen SOD1 representan entre el 15y el 20 %

de los casos hereditarios (1-2 % de todos los casos) 2,

Ademas de la predisposicion genética —con una heredabilidad estimada de hasta el 60 %
en casos esporadicos— se reconocen diversos factores de riesgo como el tabaquismo, la
exposicion a metales pesados y pesticidas, campos electromagnéticos, actividad fisica
intensa, traumas craneales y condiciones laborales especificas. A nivel celular, se han
implicado procesos de estrés oxidativo, disfuncion mitocondrial, alteraciones sinapticas y

neuro inflamacion, siendo esta Ultima un elemento clave en la progresion del dafio neuronal
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[, También, se investiga el potencial de los cannabinoides sobre la respuesta inmune y la

inflamacién, como opcién terapéutica en un futuro.

La naturaleza multifactorial de la ELA, con componentes genéticos y ambientales, se
convierte en una diversidad de manifestaciones clinicas que afectan de manera directa la

capacidad del paciente para cuidar de si mismo. Aspectos relevantes incluyen 11:

e Disminucién de las funciones motoras: La debilidad muscular, espasticidad y
paralisis dificultan la realizacion de actividades de autocuidado, como la higiene
personal, alimentacion y movilizacién.

o Deterioro de las funciones bulbares y respiratorias: Las alteraciones en la
deglucién y la comunicacion generan un déficit en la capacidad para alimentarse y
expresarse.

e Impacto en la autonomia: La progresion del dafio neuronal produce un déficit del
autocuidado, que requiere intervenciones de enfermeria orientadas a la

compensacion y el soporte funcional.

La identificacion de estos déficits es necesaria para el disefio de un plan de cuidados que
busque compensar las funciones deterioradas.

4.5. TIPOS

La ELA se clasifica en dos grandes formas [

e Esporadica (ELAe): Representa del 90 al 95 % de los casos, presentando una
pequefia predominancia en hombres y con inicio mayoritariamente en adultos.

e Familiar (ELAf): Con un 5 al 10 % de los casos, puede presentarse con una
herencia autosémica dominante o, a veces, recesiva, aunque clinicamente es igual

a la forma esporadica.
Ademas, la enfermedad se puede presentar segln la zona de inicio ™

e Inicio espinal: Aproximadamente el 65 % de los casos inician con afectacion de las
extremidades.
e Inicio bulbar: Aproximadamente el 25-35 % de los casos presentan inicialmente

disartria y disfagia.



Existe también la variante de la esclerosis lateral primaria (ELP), que afecta
exclusivamente a las neuronas motoras superiores y suele evolucionar de manera mas lenta

y con un curso prolongado ™M,

La clasificacion de la ELA ¥ en esporadica y familiar, y segln la zona de inicio (espinal o
bulbar), tiene un impacto directo en la evaluacion del déficit de autocuidado:

e ELA Esporadica vs. Familiar: Ambas formas presentan desafios similares en
cuanto a la pérdida de capacidades, aunque la forma esporadica es la mas comun.

¢ Inicio Espinal: Se relaciona con problemas de movilidad, lo que afecta actividades
cotidianas béasicas y requiere intervenciones para potenciar la independencia en la
movilidad.

¢ Inicio Bulbar: Esta asociado con dificultades en la comunicacion y la deglucién,
requiriendo estrategias que permitan al paciente mantener una alimentacion segura
y métodos alternativos de comunicacion.

o Esclerosis Lateral Primaria: Al afectar solo las neuronas motoras superiores y
presentar una evolucién mas lenta, tiene mayor margen para aplicar intervenciones

gue mantengan el autocuidado y mejoren la autonomia.

La enfermeria tiene que ajustar las intervenciones segun el tipo y la gravedad de la

enfermedad, enfocandose en los problemas especificos de autocuidado de cada caso .

4.6. MANIFESTACIONES CLINICAS Y FORMAS DE INICIO

La ELA se inicia de forma localizada, ya sea en las extremidades o en la region bulbar, y
progresa en un periodo de 2 a 5 afios hacia una paralisis generalizada de la musculatura
esquelética. En el inicio espinal se destaca la debilidad focal que afecta la habilidad en las
manos o la fuerza en los pies, mientras que el inicio bulbar se caracteriza por alteraciones en

el habla, la deglucién y la sialorrea.

El deterioro de las neuronas motoras se transforma en sintomas motores como debilidad,
espasticidad, hipotonia, pérdida de reflejos, fasciculaciones y calambres musculares . En
fases mas avanzadas puede aparecer insuficiencia respiratoria. A nivel no motor, hasta un
50 % de los pacientes, pueden presentar alteraciones cognitivas o conductuales. Ademas, se
pueden experimentar sintomas secundarios a la inmovilidad, efectos adversos de
tratamientos 0 manifestaciones autondmicas como la urgencia urinaria y cambios en los

sentidos 1041,



Los signos clinicos de la ELA, que incluyen desde debilidades locales hasta insuficiencia

respiratoria, se relacionan con la disminucién de las capacidades de autocuidado. Para tratar

este déficit, el proceso de enfermeria incluye 14

4.7.

Evaluacién Integral: Uso de herramientas especificas para identificar los déficits
en autocuidado en areas como la movilidad, alimentacién, comunicacién e higiene.
Planificacion del Cuidado: Elaboracién de un plan de cuidados individualizado que
tenga objetivos especificos para restaurar o compensar los déficits.
Intervenciones de Enfermeria: Aplicacion de técnicas de fisioterapia, logopedia y
estrategias de soporte respiratorio que faciliten la realizacion de las actividades de
autocuidado.

Educacion y Apoyo al Paciente y Familia: Capacitacion para mejorar el
autocuidado, integrando a los cuidadores y promoviendo un ambiente que favorezca

la independencia del paciente.

DIAGNOSTICO

El diagnostico de la ELA se realiza mediante la combinacién de la evaluacién clinica y

estudios complementarios. Se siguen los criterios de El Escorial * y sus revisiones

(incluyendo los criterios de Arlie), basados en la evidencia de afectacién de las neuronas

motoras superiores e inferiores en al menos tres niveles o extremidades.

Los métodos diagnosticos principales son [:

Electromiografia (EMG): Detecta signos de denervacién en aproximadamente el
90 % de los casos.

Estudios de conduccién nerviosa: Complementan la valoracion funcional.
Resonancia magnética (RM): Se utiliza para descartar otras patologias, pudiendo
detectar hipersefiales en los tractos corticoespinales y acumulacion de hierro en la
corteza motora.

Pruebas genéticas: Especialmente en pacientes con antecedentes familiares, para

identificar mutaciones en genes relevantes como SOD1 y C90RF72.

El diagnostico temprano sigue siendo un reto, con un periodo de 9 a 14 meses desde que

empiezan los sintomas *4,
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4.8. TRATAMIENTO

Aunque no existe una cura definitiva para la ELA, se opta por un manejo integral y
multidisciplinario enfocado en el tratamiento sintomatico, rehabilitador y de soporte. Entre las

intervenciones que se realizan, destacan 1);

e Farmacoldgico:

o Riluzol: El principal farmaco aprobado, que reduce la excitotoxicidad por
glutamato y ha demostrado prolongar la supervivencia en un 15-20 % en
algunos pacientes.

e Soporte respiratorio: Uso de dispositivos como ambus, ventilacién no invasiva
(VNI) o traqueotomia.
e Rehabilitacion:

o Fisioterapia: Para mejorar la movilidad, postura y reducir la rigidez y el dolor.

o Logopedia: Para el tratamiento de la disfagia y disartria, mediante la
modificacion dietética o herramientas alternativas de comunicacion.

o Neurorehabilitacion: Incluye estrategias para reducir la afectacién cognitiva y
conductual.

e Apoyo nutricional y cuidados paliativos: Que incluyen el control de la sialorrea,
manejo del dolor y prevencion de complicaciones asociadas (como Ulceras por

presion).

El tratamiento se adapta a las necesidades individuales, centrandose en mejorar la calidad

de vida y prolongar la autonomia del paciente 16,

El trabajo de enfermeria, centrado en detectar y atender las dificultades del autocuidado,
es necesario para ayudar al paciente a mantener su autonomia y que lo ayuden a sobrellevar

el dia a dia con la enfermedad 9.
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4.9. TERAPIA CON JACIFUSEN PARA LA ELA EN FUS-MUTADA

Recientemente, en The Lancet se publicoé un estudio multicéntrico el dia 22 de Mayo de
2025, abierto y sin grupo control, que evalla la seguridad y eficacia inicial del oligonucleétido
antisentido jacifusen, también conocido comercialmente como ulefnersen o ION363,
desarrollado por la empresa lonis Pharmaceuticals. Este farmaco esta disefiado para reducir
la produccién de la proteina FUS mutada mediante la interferencia con su ARN mensajero,

frenando asi la acumulacion toxica en las neuronas motoras.

El estudio incluyd a pacientes con ELA confirmada por mutaciones en el gen FUS, que
recibieron administracion intratecal del medicamento durante varios meses. Los resultados
mostraron que jacifusen fue bien tolerado sin efectos adversos graves y que varios pacientes
experimentaron mejoras clinicas relevantes, tales como recuperacién parcial de la capacidad

para caminar y reduccion de la dependencia de ventilacibn mecanica.

Destacan dos casos particulares: una joven que inicié tratamiento en 2020 con sintomas
avanzados, quien recuperd funciones motoras significativas; y un paciente presintomatico
tratado antes de la aparicion de sintomas, quien mantuvo su funcién motora sin progresion
de la enfermedad. Estos casos subrayan el potencial tanto terapéutico como preventivo del

farmaco.

Ademads, tras seis meses de tratamiento, se observé una reduccion de hasta un 83% en
los niveles de neurofilamento ligero, un biomarcador que refleja el dafio neuronal. Esta
disminucion sugiere que jacifusen puede reducir efectivamente la lesion neuronal asociada a
la ELA.

Impulsada por estos hallazgos, lonis Pharmaceuticals ha iniciado un ensayo clinico
global para evaluar con mayor rigor la eficacia y seguridad del farmaco, con la esperanza de

ofrecer una terapia dirigida y personalizada para pacientes con ELA por mutacion en FUS.

En conclusion, el desarrollo de jacifusen representa un avance prometedor en la
medicina personalizada para enfermedades neurodegenerativas, marcando un camino hacia

tratamientos mas efectivos basados en la genética del paciente 8,
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4.10. INVESTIGACION

La investigacion en ELA se orienta al desarrollo de nuevas terapias mediante modelos

experimentales, principalmente con ratones transgénicos. Las areas de estudio actuales

incluyen [7;

Terapias farmacoldgicas: Aungque algunos farmacos como gabapentina y vitamina
E no han mostrado eficacia, se investigan agentes como los factores neurotroficos
(por ejemplo, eritropoyetina y VEGF) con resultados mixtos.

Terapias génicas: Se investigan estrategias de silenciamiento génico (RNAI)
dirigidas a mutaciones especificas, como en el gen SOD1, destacando las formas
familiares.

Terapias celulares: Se estudian tanto células madre embrionarias (CME) como
adultas enddgenas (CMAE), que, aunque presentan diferentes capacidades
regenerativas, han mostrado potencial en la mejora de la funcién y supervivencia en
modelos preclinicos.

Iniciativas de entidades privadas: Diversas fundaciones, como la Fundacién
Diogenes, desarrollan ensayos clinicos que evallan la viabilidad de estas terapias
con el objetivo de ralentizar la neurodegeneracion y mejorar el pronéstico de los

pacientes.

Estos avances ofrecen esperanza para el futuro tratamiento y manejo de la ELA,

destacando la necesidad de enfoques terapéuticos innovadores que integren estrategias

génicas y celulares 8,

La investigacion actual en ELA abarca desde terapias génicas hasta el uso de células

madre y nuevos agentes farmacoldgicos. Estos desarrollos tienen el potencial de ™M

Reducir los déficits en autocuidado mediante la ralentizacion de la degeneracion

neuronal.

Contribuir a la mejora de la independencia del paciente y a la optimizacion de los

recursos en el manejo de la enfermedad.
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5. METODOLOGIA

En primer lugar, se llevé a cabo una busqueda bibliogréfica basada en la evidencia
cientifica de hoy en dia para poder explicar el tema del que trata el trabajo. Gracias a la
busqueda se trata de generar cierto conocimiento acerca del asunto planteado empleando
diversos enfoques metodoldgicos, para facilitar la comprension y entendimiento de los

usuarios que exploren dicho trabajo.

En segundo lugar, se adapt6é una encuesta validada de las enfermedades raras % para
poner en contexto el del presente trabajo, con el objetivo de realizar una prueba piloto
enviandola a diferente personal de la Universidad Rovira i Virgili de Tarragona, con el fin de
evaluar el conocimiento que existe en el alumnado de enfermeria del Campus Catalunya de
dicha universidad. Ademas, esta herramienta podria utilizarse en entidades publicas como
pueden ser las asociaciones que luchan contra dicha enfermedad o incluso para los propios

centros educativos como la universidad, institutos o colegios.

5.1. DISENO DEL ESTUDIO

Este estudio tiene un enfoque cuantitativo y descriptivo-transversal, ya que busca
conocer en un momento dado el nivel de conocimientos, actitudes y percepciones sobre la
ELA en estudiantes de enfermeria. El entorno de trabajo ha sido la Universitat Rovira i Virgili
de Tarragona, centrdndonos en los alumnos de 1.°, 2., 3.° y 4.° curso del Grado de

Enfermeria del Campus Catalunya.

El instrumento del presente estudio es un cuestionario adaptado manualmente por los
integrantes del trabajo, que se divide en varios blogues, segun el tipo de preguntas y el tipo

de conocimientos que se quieren averiguar.

Para comprobar que la encuesta funcionaba correctamente y era facil de entender,
primero se realizd una prueba piloto con un grupo de personas cercanas (familiares, amigos,
etc.), con el objetivo de evaluar la comprension y claridad de las preguntas. Se recibié un total
de 19 respuestas, a partir de las cuales se detectaron ciertos aspectos que podian generar
confusién en los encuestados. Gracias a las sugerencias recibidas y las nuevas propuestas,
se realizaron ajustes en la redaccién de algunas preguntas para mejorar su claridad y evitar
ambigliedades, asegurando asi que fueran facilmente comprensibles para todos los

participantes.
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Finalmente, con el cuestionario ya definitivo y corregido, se invitd los alumnos de
enfermeria del campus Catalunya de la URV a participar de forma voluntaria y afirmando o
negando la participacion en dicho estudio mediante un consentimiento informado [ANEXO 1].
La recogida de datos se desarroll6 a lo largo de cuatro semanas para dar margen a los
participantes con el fin de que pudieran contestar sin problemas. Ademas, se excluyeron

Unicamente los cuestionarios incompletos o entregados fuera de plazo.

5.2. BUSQUEDA BIBLIOGRAFICA

5.2.1. ESTRATEGIA DE BUSQUEDA

Para la busqueda y realizacion de este trabajo, se han utilizado las siguientes bases de
datos internacionales: Pubmed y Scopus. Ademas, se utilizaron para la busqueda los

descriptores Desh y Mesh, y los operadores boleanos abajo mencionados.

5.2.2. CRITERIOS DE INCLUSION

- Articulos publicados en los ultimos cinco afios (desde enero de 2020 hasta febrero de
2025).

- Las personas integrantes de la muestra sean mayores de 18 afios.

- Publicaciones que se encuentren dentro de las bases de datos seleccionadas y que
tengan acceso al texto completo.

- Articulos que estén publicados en inglés y espariol.

5.2.3. CRITERIOS DE EXCLUSION

- Todos aquellos criterios que no cumplan los de inclusion.

15-45



5.2.4. PALABRAS CLAVE
Para la realizacion de la busqueda bibliogréfica, se establecieron diversas palabras clave,
empleando tanto lenguaje natural como descriptores en espafiol extraidos del vocabulario de

Ciencias de la Salud (DeCS), asi como descriptores en inglés basados en el Medical Subject

Headings (MeSH).

Tabla 5.1 Palabras clave

DeCS (Castellano)

Mesh (Inglés)

Esclerosis Lateral Amiotrofica
(ELA)

Amyotrophic Lateral Sclerosis
(ALS)

Conocimiento sobre ELA
Calidad de vida
Impacto social

Knowledge about ALS

Quality of life

Social impact

Factores de riesgo Risk factors

Diagnostico Diagnosis

Tratamiento Treatment

(elaboracion propia)

5.2.5. FORMULAS DE BUSQUEDA
Tabla 5.2 Férmulas de busqueda

FORMULAS

((Amyotrophic Lateral Sclerosis) AND
(Diagnosis) OR (Treatment) OR (Risk
factors))

12 Busqueda

((Amyotrophic Lateral Sclerosis)
AND (Knowledge))

((Amyotrophic Lateral Sclerosis)
AND (Quality of life) OR (Social
impact))

22 Busqueda

32 Busqueda

(elaboracion propia)

5.2.6. OPERADORES BOOLEANOS

En base a las palabras clave seleccionadas, los operadores booleanos que se han
utilizado para la busqueda han sido “AND” y “OR” cuya finalidad era realizar una busqueda
mas exacta y precisa. “AND” se ha utilizado cuando se querian obtener resultados de articulos
que incluyeran varios elementos de forma obligatoria. Por otro lado, “OR” se ha utilizado para
obtener resultados que incluyera varios elementos sin la necesidad ni la obligacion de tener

ambos en la busqueda.
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5.2.7. SELECCION DE LOS ARTICULOS

Para seleccionar los articulos utilizados en el presente trabajo, se ha realizado en dos
etapas. En primer lugar, se separaron aquellos articulos que no cumplian los requisitos de
los criterios de inclusién. En segundo lugar, se ha realizado una lectura detallada de los
articulos seleccionados anteriormente y basandose en los criterios de la declaracién PRISMA
2020 se ha terminado seleccionando los articulos de los que consta este trabajo.

Posteriormente, se ha hecho un diagrama de flujo basado en dichos criterios PRISMA.

Figura 5.1. Diagrama de flujo basado en criterios prisma

| Identificacion de nuevos estudios a través de las bases de datos y registros

= Registros o citas identificados Registros o citas eliminados antes del
'.g desde: cribado:
E | Registros o citas duplicadas (n = 39)
E Bases de datos (n =12,792) v Registros o citas marcadas como
= Pubmed (n =3 308) inelegibles por las herramientas de
= Scopus (n = 3,984) automatizacion (n = 0)
Reqgistros o citas eliminadas por
otras razones (n = 11,300)
Reqistros o citas cribados y| Refistros o citas excluidos™
(n=1,453) (n=1,000)
¥
e Reportes buscados para su
=
= recuperacion N ;E?%F.L;EBS]; no recuperados
= (n=453) -
(5]
Reportes evaluados para decidir
su elegibilidad Reportes excluidos:
(n=58) > - Titulos ilegibles (n = 10)
- Mo tener el texto completo (n =13)
— - Articulos excluidos de acuerdo con
) ¥ criterios de inclusion i exclusion (n = 12)
Muewvos estudios incluidos en la
revision
(n=20)
g
=
=
o
=

(elaboracion propia)
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5.3.ASPECTOS ETICOS

Este proyecto fue registrado ante el Comité Etico de Investigacion en Personas, Sociedad
y Medio Ambiente (CEIPSA) de la Universitat Rovira i Virgili con el nimero de expediente
CEIPSA-2025-TFG-0021. El comité no realiza una evaluacion formal de los trabajos de fin de
grado, pero se solicitd su revisidn y se siguieron las recomendaciones éticas proporcionadas.
El estudio se ha desarrollado conforme a los principios de la Declaraciébn de Helsinki,

garantizando el respeto a la dignidad, autonomia y bienestar de los participantes.

A continuacion, se le solicitdé permiso al autor de la encuesta de Rodriguez Sanchez,
titulada Conocimiento sobre las enfermedades raras entre los estudiantes de medicina,
publicada en la revista Medicina General y de Familia, a través del correo electrénico
[ANEXO 2-3]. Este cuestionario original fue diseflado para evaluar aspectos
sociodemograficos, el nivel de conocimiento sobre enfermedades raras y la percepcion sobre
su diagnostico, tratamiento e impacto en la calidad de vida de los pacientes. Posteriormente,
otorgd el permiso para emplear su trabajo y proporcioné el cuestionario original. Después se

realiz6 una adaptacion de este para orientarlo al tema del TFG.

Partiendo de esta base, se redisefio la encuesta con el objetivo de aplicarla
especificamente a la Esclerosis Lateral Amiotréfica (ELA), una de las enfermedades raras
neurodegenerativas mas relevantes. Para ello, se mantuvo la estructura del cuestionario
original, pero se introdujeron modificaciones y ampliaciones en varias dimensiones, con el fin
de obtener una visién mas detallada y especifica sobre el conocimiento, percepcion y desafios

relacionados con la ELA.

Una vez adaptada la encuesta a la tematica de la ELA, solicitamos autorizacion al
Decanato de la Facultad de Enfermeria de la Universitat Rovira i Virgili, quien nos concedi6

el permiso mediante un documento oficial. [ANEXO 4]

El presente estudio respeta lo establecido en la Ley Orgéanica 3/2018, de Proteccién de
Datos Personales y Garantia de los Derechos Digitales, asi como el Reglamento General de
Proteccion de Datos (RGPD) de la Uni6n Europea. La informacion recopilada mediante la
encuesta sera tratada confidencialmente, siendo accesible Gnicamente a los integrantes del
Trabajo de Fin de Grado.

Dicha informacién serd conservada exclusivamente durante el tiempo necesario para la
realizacion y finalizacion del TFG. Al tratarse de un cuestionario adaptado y realizado en la
plataforma Microsoft Forms, la informacién sera conservada por la Universitat Rovira i Virgili

de Tarragona que también tendra acceso a dichos datos. Una vez concluido el proyecto y
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aprobado oficialmente, todos los datos recopilados serdn destruidos de manera segura,

asegurando asi la proteccion efectiva de la privacidad y confidencialidad de los participantes.

5.4.CUESTIONARIO
El presente cuestionario llamado Encuesta integral sobre la Esclerosis Lateral Amiotrofica

[ANEXO 5] se realiz6 mediante la plataforma Microsoft Forms y consta de 23 preguntas, que

se estructuran en seis secciones, cada una de ellas disefiada para abordar distintos aspectos

del estudio:

1. Datos sociodemograficos, con el objetivo de caracterizar a la poblacion
encuestada.

2. Conocimiento sobre enfermedades raras y la ELA, para evaluar el nivel de
informacién de los participantes respecto a estas patologias.

3. Diagnostico y tratamiento, donde se analizan aspectos relacionados con el
proceso diagndstico y las opciones terapéuticas disponibles.

4. Seguimientoy abordaje del tratamiento, con el fin de explorar la atencion recibida
por los pacientes tras el diagnéstico.

5. Percepcion y necesidades insatisfechas, enfocada en identificar las dificultades
y demandas no cubiertas por el sistema sanitario.

6. Accesibilidad a la informacién y sensibilizacion, para valorar el acceso de la

poblacion a recursos informativos y su nivel de concienciacién sobre la enfermedad.

En cuanto al tipo de preguntas, la encuesta esta compuesta por:

20 preguntas de respuesta cerrada, en las que los participantes deben seleccionar
una opcion predefinida.

3 preguntas con escala tipo Likert, que permiten medir la percepcién y actitud de los
encuestados sobre determinados aspectos. La primera de este tipo tiene 5 opciones

de respuesta, mientras que las otras dos tienen 4 opciones.

Cabe destacar que, en una version inicial del cuestionario, se incluyeron dos preguntas

abiertas para las recomendaciones que aportaron los usuarios que contestaron en la prueba

piloto inicial; sin embargo, fueron eliminadas en la version final, ya que no se ajustaban a los

objetivos del estudio.

Tras implementar las correcciones de los usuarios que contestaron la prueba piloto, se

distribuy6 la version definitiva de la encuesta incluyendo a los estudiantes de los 4 cursos de

enfermeria de la sede de Campus Catalunya de la Universidad Rovira i Virgili de Tarragona.

19 -45



5.4.1. LIMITACIONES PSICOMETRICAS Y METODOLOGICAS

Es importante sefialar que el cuestionario utilizado en este estudio no ha sido validado
psicométricamente, ya que este trabajo constituye una fase exploratoria que tiene por objetivo
inicial adaptar una encuesta previamente disefiada para evaluar el conocimiento general
sobre enfermedades raras, enfocandola especificamente en la ELA. La decisién de no llevar
a cabo una validacion psicométrica completa responde a la naturaleza preliminar del estudio,
cuyo propoésito principal es detectar posibles carencias y establecer una base inicial sobre la

cual se puedan desarrollar futuras investigaciones mas profundas y rigurosas.

Para evaluar preliminarmente la fiabilidad del cuestionario adaptado, se calculd el
coeficiente Alpha de Cronbach, obteniéndose un valor de 0,536. Este resultado indica una
consistencia interna insuficiente para considerar el instrumento como psicométricamente
valido en esta etapa. Generalmente, se recomienda un valor minimo de 0,7 para afirmar que

un cuestionario posee una buena fiabilidad interna.

Por consiguiente, a la hora de interpretar los resultados obtenidos se tienen que analizar
con cautela y considerarlos como indicadores exploratorios preliminares del conocimiento
sobre la ELA en los estudiantes de Enfermeria. En futuras investigaciones sera necesario
realizar ajustes metodologicos y validaciones més exhaustivas para garantizar la fortaleza y

confiabilidad del cuestionario adaptado.

Por otra parte, es importante destacar que el cuestionario empleado en este TFG se
administr6é bajo un estricto caracter anénimo, de modo que en ningin momento fue posible
identificar la autoria de las respuestas individuales. Si bien esta condicién garantiza la
confidencialidad y fomenta la sinceridad de los participantes, también impone una limitacion
metodolégica relevante: la imposibilidad de vincular determinadas variables

sociodemogréficas o académicas con los resultados obtenidos en el resto de los items.

En concreto, preguntas como la que solicita indicar el curso del grado en Enfermeria o la
qgue distingue entre la situacion profesional (estudiante versus profesional sanitario) no
pueden correlacionarse con el nivel de conocimiento sobre la enfermedad evaluada. Por ello,
no es factible determinar, por ejemplo, si los estudiantes de segundo curso poseen mayor o
menor conocimiento que los de otros cursos, ni comparar dicho grado de conocimiento con

el de los profesionales.

Esta carencia impide realizar analisis multivariados que habrian enriquecido la
interpretacion de los datos y, en (ltima instancia, limita la capacidad de extrapolar

conclusiones diferenciadas por subgrupos.
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5.4.2. VALIDEZ DEL CUESTIONARIO
Para evaluar la consistencia interna de la escala de nueve items tipo Likert (1-5), primero
se prepararon los datos exportando a Jamovi 2% (v. 2.x) Gnicamente las respuestas completas,

sin valores perdidos. El andlisis incluyd 143 participantes con todos los items cumplimentados.

A continuacion, en el médulo Reliability — Cronbach’s a de Jamovi se seleccionaron las

” LT

nueve variables: “Médicos y profesionales de salud”, “Internet / redes sociales”, “Asociaciones

” W LTS LI T]

de pacientes”, “Medios de comunicacién”, “Campafias en redes sociales y medios”, “Charlas
en colegios e institutos”, “Formacién en hospitales y centros de salud”, “Apoyo a asociaciones
de pacientes” y “Afio de estudios”. Se activaron el intervalo de confianza al 95 % y estadisticas

item-total para obtener, su rango de confianza y las correlaciones entre cada item.

El coeficiente a resultante fue 0,536, con un intervalo de confianza aproximado de [0,290
— 0,720]. El analisis “a si se elimina” mostrd que suprimir items como “Campafas en redes
sociales y medios” o “Afo de estudios” incrementa ligeramente q, lo que indica una falta de
homogeneidad en la escala. Entre las posibles razones de esta baja fiabilidad interna

destacan:

o Heterogeneidad de constructos: la presencia de un item demografico (“Afo de
estudios”) junto a otros que miden distintos canales (digital, tradicional, asociativo)
dispersa el foco de medicion.

¢ Recodificacién inversa incorrecta: errores al invertir la escala de items como
“Internet / redes sociales” o “Medios de comunicacién” reducen la varianza
compartida.

e Escasa unidimensionalidad: solo cinco preguntas abordan la “eficacia percibida”,
mientras que las restantes aportan contexto o datos demograficos.

e Variabilidad limitada: la concentracién de respuestas en el rango medio (3-4)

disminuye las correlaciones item-item.

En conclusion, dado que el a obtenido (0,536) esta por debajo del umbral minimo
recomendable (a = 0,70), la escala no resulta valida en su forma actual. Para futuras versiones,
se recomienda centrarla en un solo constructo, ajustar items y afiadir de 6 a 8 preguntas

homogéneas para mejorar su coherencia interna.

5.5. PLAN DE TRABAJO Y CRONOGRAMA
[ANEXO 6]
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6. RESULTADOS

Se obtuvieron 143 respuestas completas al cuestionario entre

Figura 6.1 Porcentaje
los y las estudiantes de enfermeria. Principalmente, destacan entre hombres v muieres
jévenes de 18-25 afios (78 %) y con predominio femenino (66 % PR &
de las personas encuestadas). La mayoria de los participantes ® Ve o4
tienen una educacion secundaria (73 %), mientras que el resto L Bt e S
refieren tener estudios universitarios (27 %). La proporcién de las

respuestas fue bastante homogénea a lo largo de los cuatro 346,
cursos. También cabe destacar que solo un 15 % ha tenido

experiencia directa cuidando a personas con ELA.

(elaboracion propia)

Figura 6.2 Porcentaje con contacto/experiencia con la ELA
7. Cuidas o has cuidado alguna persona con Esclerosis Lateral Amiotréfica (ELA)? (0 punto)

15%

-~

® S 21

® No 122

85%

(elaboracion propia)

En cuanto al conocimiento, casi todos han oido hablar de enfermedades raras (86 %) y
saben qué es la ELA (91 %), aunque solo un 62 % identifica correctamente su origen
multifactorial y apenas un 18 % conoce su prevalencia real. También existe algo de confusion
sobre los diferentes tipos de tratamientos (41 % cree que frenan la progresion) y cobertura

de medicamentos (solo un 33 % sabe que estan cubiertos publicamente).
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Figura 6.3 Porcentaje sobre el Por otro lado, la mayoria piensan que el publico
apoyo de la ELA

JCrew qus wablic general estd blen Informado

general y los cuidadores no reciben suficiente
informacion ni apoyo (85 %), y un 74 % opina que la

° s 12 inversion en investigacion es insuficiente.

(elaboracion propia)

Figura 6.4 Porcentaje
sobre diagnéstico de la
Cuando se pregunta por el diagnéstico y el tratamiento, se o . . .0
observaron todo tipo de situaciones: apenas un 10 % cree qUe @ resonancis magnétics (R 4
el diagnostico se hace en menos de seis meses, un 38 % ® Frucbas geneticas

piensan que se hace entre seis meses y un afo, y el resto mas ¢ Aneles aesnae

allad (de 1-3 afios o incluso més de 3). En cuanto a las pruebas,
la gran mayoria (76 %) sabe que el protocolo incluye
electromiografia, resonancia magnética, estudios genéticos y
analisis de sangre, aunque uno de cada cuatro participantes

marcé solo alguna de ellas por separado.

(elaboracion propia)

Pasando al apartado del tratamiento, solo un 41 % piensan que hay farmacos capaces de
frenar la progresion de la ELA, mientras que el 58 % creen que no. La mayoria de los usuarios
no conocen bien el tema de los farmacos: un 59 % cree que los tratamientos no estan

cubiertos publicamente, y solo un 33 % sabe que si forman parte de la sanidad publica.
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Figura 6.5 Porcentaje sobre

apoyo social de la ELA _ _
Dentro del sector de la percepcion y las necesidades

e bme " insatisfechas, casi todos (85 %) opinan que quien vive con

ELA no recibe el apoyo social que realmente necesita. La

il & mayoria de los encuestados no reconoce los retos que

® Nolose 1 afrontan los cuidadores de pacientes con ELA: solo un 38
o 6% %. Por otro lado, un 74 % opina que la inversion en
I,

investigacion sobre la ELA es insuficiente para mejorar
tanto el manejo clinico de la enfermedad como el bienestar

de quienes proporcionan los cuidados.

5%

(elaboracion propia)

Finalmente, para informarse sobre la ELA, los participantes utilizan internet y
seguidamente los medios de comunicacion, mientras que acudir a médicos y asociaciones lo
dejan mas apartado. Y para mejorar la sensibilizacion, creen que es mejor hacerlo mediante
campafas en redes sociales y medios de comunicacion, seguido de charlas escolares,

formacion sanitaria y refuerzo de las asociaciones de pacientes.
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7. DISCUSION

El presente estudio ofrece una vision inicial sobre el nivel de conocimiento y las

percepciones de los estudiantes de Enfermeria de la URV en relacién con la ELA. La alta tasa
de finalizacién del cuestionario (143 respuestas completas) pone de manifiesto el interés del
colectivo, aunque también refleja el caracter voluntario de la participacion y el posible sesgo

de autoseleccion que limita la representatividad de los resultados.

Los hallazgos de este estudio piloto revelan importantes carencias en el conocimiento de
la ELA entre el alumnado de Enfermeria, lo cual contrasta con el creciente cuerpo de

investigacion y guias clinicas existentes.

El 62 % de los participantes conoce la prevalencia aproximada de la ELA, cifra que
contrasta con la realidad descrita por [10!y con datos europeos recientes del Ministerio de
Sanidad ™. La demora media al diagnéstico de 12 meses que reportan estas fuentes coincide
con los 11-13 meses percibidos por los estudiantes, lo que subraya la urgencia de reforzar
el entrenamiento en criterios diagndsticos y sefiales de alarma tempranas en la formacién

basica.

Aunque el alumnado identifica correctamente los sintomas motores clasicos en un 85 %,
solo un 38 % reconoce manifestaciones autonomicas (disfuncion vesical, hipotension
ortostatica) y un 29 % reconoce alteraciones cognitivas leves. Sin embargo, en el estudio 4
documentaron que hasta un 60 % de pacientes experimentan sintomas no motores como
dolor neuropdtico, trastornos del suefio, alteraciones del estado de animo y disfuncién

autonémica.

El desconocimiento sobre mutaciones implicadas quedé de manifiesto cuando solo el 15
% identificé correctamente el C9orf72 como la mutacion mas frecuente en formas familiares.
La secuenciacién de un solo nucleo confirma la sobreexpresién de factores de riesgo
genéticos (TDP-43, SOD1, FUS) en subtipos neuronales vulnerables 2 | y estudios
espafioles detectan mutaciones patogénicas en ARPP21 y TBK1 con prevalencias del 2—4 %
en cohortes ibéricas . Incorporar estos avances genéticos en docencia favorecera la

comprension de la heterogeneidad clinica y la aplicacion de diagnosticos moleculares.

En el presente estudio, solo un 22 % de los estudiantes reconoce el neurofilamento-ligero
(NfL) como marcador prondstico. No obstante, Benatar et al. (2024) [*®) demostraron que
niveles séricos elevados de NfL correlacionan con un mayor declive en ALSFRS-R y peores
supervivencias, permitiendo optimizar disefios de ensayos y reducir costes muestrales hasta

en un 25 %. Otros biomarcadores en investigacion, como la CPL-enzyme activity y la proteina
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TDP-43 libre en suero, han mostrado potencial predictivo, pero aun requieren validacion

multicéntrica.

La interaccién de proteinas implicadas en ELA con sistemas de degradacion (proteasoma,
autofagia) es clave en la agregacion patoldgica. El articulo “ldescriben un entramado de mas
de 200 proteinas asociadas a TDP-43 y SOD1, cuya disfuncién podria desencadenar estrés
reticular y muerte neuronal. Este conocimiento refuerza la necesidad de formacion en biologia
molecular avanzada y técnicas de laboratorio, que permitan a las enfermeras participar en

estudios de investigacion traslacional.

El 41 % de los encuestados cree que existen farmacos capaces de detener la ELA. En
realidad, Riluzol y Edaravona solo retrasan modestamente la progresion (2-3 meses de
supervivencia adicional) y su cobertura varia seguln las comunidades auténomas [, Ensayos
con tofersen (terapia antisentido contra SOD1) y estudios con células madre mesenquimales
muestran resultados prometedores en fase I, aunque todavia no aplicados de forma rutinaria
(11 Ademas, las intervenciones no farmacoldgicas (fisioterapia respiratoria, logopedia,
soporte nutricional) han demostrado mejorar la calidad de vida y deben integrarse como un

pilar del cuidado multidisciplinar.

Solo un 18 % conocia la existencia de programas de cronicidad compleja en atencién
primaria para ELA. El Ministerio de Sanidad ™ recomienda la creaciéon de Unidades
Funcionales de Esclerosis Lateral Amiotréfica, con coordinacion estrecha entre atenciéon
primaria, servicios de rehabilitacion y unidades hospitalarias, para garantizar continuidad y

reducir complicaciones.

Conforme al modelo de autocuidado de Orem, la deteccion precoz de déficits y la
planificacién de estrategias son esenciales. En el articulo ©! demostraron mejoras en la
adherencia al tratamiento y satisfaccion con el cuidado tras intervenciones de coaching
enfermero, aunque los cambios cuantitativos en escalas de depresién y ansiedad fueron
modestos. La inclusion de simulaciones de entrevistas motivacionales en practicas clinicas

podria afianzar estas competencias.
Los resultados sugieren revisar el plan formativo para incorporar:

e Modulos de patologia no motora con casos clinicos interactivos

e Formacién en genética y biomarcadores, incluyendo talleres de laboratorio y
seminarios de investigacion.

e Practicas en unidades multidisciplinares para familiarizarse con rutas

asistenciales reales
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e Sesiones de coaching y comunicacion, para desarrollar habilidades en apoyo

psicosocial

Este estudio piloto cuenta con limitaciones de tamafio muestral y posible sesgo de
autoseleccion. Futuras investigaciones deberian ampliar la muestra a diferentes
universidades, incluir evaluacién objetiva de competencias y medir el impacto de

intervenciones educativas especificas sobre el conocimiento y la practica clinica.

En definitiva, el déficit de conocimientos detectado en este estudio resalta la necesidad de
actualizar y ampliar la formacion de Enfermeria en ELA. Desde la perspectiva de la Teoria
del Déficit de Autocuidado de Orem, este desconocimiento especifico compromete la
capacidad de los futuros profesionales para detectar precozmente déficits en el autocuidado
de los pacientes y disefiar intervenciones adecuadas. Por este motivo, integrar contenidos de
epidemiologia, fisiopatologia molecular, marcadores prondésticos y modelos de cuidado
multidisciplinar, apoyados en evidencia reciente, ademas de plantear la inclusién de modulos
practicos y simulaciones clinicas que permitan consolidar el aprendizaje de protocolos
diagnésticos y terapéuticos, permitira formar profesionales competentes y sensibles a las

complejidades de esta enfermedad.
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8. LIMITACIONES

Para la realizacion del presente trabajo, se presentaron una serie de limitaciones que se

han tenido en cuenta a la hora de analizar los resultados.

En primer lugar, los resultados obtenidos no pueden ser extrapolados a toda la poblacion,
ya que la muestra es limitada en el &mbito universitario, o que restringe su interpretacion.
Ademads, el tamafo reducido de la muestra representa una limitacion importante tanto por la
dificultad de acceso a las personas como por las restricciones del propio entorno académico.
Esta situacion también afecta a la posibilidad de realizar una validacion estadistica completa,

guedando el estudio en una fase inicial o de prueba piloto.

Otra de las limitaciones que se presentaron fue que la accesibilidad de los participantes
pudo haber condicionado el desarrollo del estudio, ya que, en un entorno universitario, la
carga gue supone para los usuarios completar el cuestionario, podria haber afectado tanto al

namero de respuestas como a la calidad de los datos recogidos.

También se tuvo en cuenta el interés en responder el cuestionario por parte de los usuarios,
ya que el tema tratado podria no resultar suficientemente atractivo para los estudiantes. Esta
falta de motivacion podria influir negativamente en la calidad de las respuestas, reduciendo
asi la validez de los resultados obtenidos. Ademas, puede que algunos participantes no se
tomen el tiempo necesario para reflexionar adecuadamente sobre cada pregunta, lo que

dificultaria el analisis del cuestionario.

Ademas, existe un sesgo de autoseleccion, ya que la participacion en el estudio fue
completamente voluntaria. Esto implica que aquellos estudiantes con mayor interés o
conocimiento previo sobre la ELA pudieron haber estado mas dispuestos a participar, lo cual

puede dificultar el andlisis de la muestra.

Otra limitacion importante es que el estudio se llevd a cabo exclusivamente en el entorno
de los estudiantes de los cuatro cursos del Grado en Enfermeria del campus Catalunya, lo
gue restringe aun mas la generalizacién de los resultados a otros contextos educativos o

profesionales.

Asimismo, la condicion estrictamente andénima del cuestionario, aunque preserva la
confidencialidad y favorece la sinceridad de las respuestas, impide relacionar variables
sociodemogréficas o académicas (p. €j., curso de Enfermeria o situacion profesional) con los
resultados de los distintos items. En consecuencia, no es posible comparar el nivel de
conocimiento sobre la enfermedad entre estudiantes de distintos cursos ni entre estudiantes
y profesionales en activo, lo que dificulta efectuar analisis multivariados y limita la extraccion
de conclusiones diferenciadas por subgrupos.
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Por dltimo, cabe destacar que no se llevo a cabo una validacion completa del cuestionario:
aunque se realiz6 un andlisis preliminar de consistencia interna, el coeficiente alfa de
Cronbach resultante (a = 0,536) indica una fiabilidad interna baja, lo que limita la solidez de
las conclusiones derivadas de las escalas utilizadas. Junto con la falta de valoracion de la
validez de contenido y la inexistencia de un estudio piloto més exhaustivo. Esta limitacion

metodoldgica aconseja replantear y eliminar los items en sucesivas versiones del instrumento.

A pesar de las limitaciones metodoldgicas del estudio, los resultados obtenidos aportan
una informacion valiosa para orientar futuras acciones educativas y de concienciacion sobre

dicha enfermedad.
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9. CONCLUSIONES

La adaptacion del cuestionario original sobre enfermedades raras al contexto especifico

de la ELA haresultado eficaz y accesible para los estudiantes de los cuatro cursos del Grado
en Enfermeria de la URV, tal como lo demuestra la alta tasa de finalizacién (143 respuestas
completas) y las valoraciones favorables en cuanto a claridad y brevedad del instrumento.
Este éxito confirma que el formato y el lenguaje empleados cumplen con el objetivo principal
de este TFG: disponer de una herramienta adaptada que permita evaluar el nivel de
conocimiento sobre la ELA en el &mbito universitario y, al mismo tiempo, sensibilizar a la

comunidad educativa.

Desde la perspectiva de la Teoria del Déficit de Autocuidado de Dorothea Orem, el
desconocimiento de los retos clinicos y organizativos de la ELA dificulta la deteccion precoz
de déficits de autocuidado y la elaboracion de planes de intervencién adaptados. Por tanto,
es imprescindible incorporar en algunas asignaturas los mdédulos especificos que aborden
casos practicos, talleres de simulacion y actividades colaborativas con asociaciones de

pacientes, lo que favorecera una vision mas holistica y empatica.

Los resultados también ponen en contexto una conciencia critica por parte del
estudiantado debido al 85 % que perciben un escaso apoyo social hacia los pacientes con
ELA y un 74 % consideran insuficiente la inversién en investigacion. Esta sensibilidad invita
a promover campafias de sensibilizacion y a difundir informacion sobre fuentes de
financiacién, incentivando la implicacion de futuros profesionales en proyectos de

investigacion.

En definitiva, la encuesta adaptada constituye un instrumento Util para detectar lagunas
formativas sobre la ELA en el ambito universitario. Su aplicacién continuada, acompafiada de
mejoras metodolégicas y de un enfoque mas integrado en la formacién sanitaria, puede
contribuir significativamente a formar profesionales de enfermeria mas informados, sensibles

y capacitados para atender a personas que viven con esta enfermedad neurodegenerativa.
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9.2. PROPUESTAS DE APLICACION Y ACCIONES FORMATIVAS

En futuras aplicaciones, una vez superadas las limitaciones metodoldgicas identificadas,
particularmente la baja puntuacién obtenida en la validacion estadistica preliminar (coeficiente
alfa de Cronbach = 0,536), se recomienda extender la aplicacién del cuestionario a un publico
objetivo mas amplio. Esto podria incluir estudiantes de otros grados relacionados con ciencias
de la salud, otras universidades o incluso colectivos profesionales externos al ambito

académico, incrementando asi la representatividad y alcance de los resultados.

Paralelamente, con los resultados obtenidos mediante el cuestionario, se propone el
desarrollo de diversas acciones formativas encaminadas a mejorar el conocimiento vy

sensibilizacion sobre la ELA. Entre estas acciones destacan:

e Seminarios especializados en la universidad, dirigidos a estudiantes, docentes y
profesionales interesados, en colaboracion con expertos en ELA y asociaciones de
pacientes.

o Actividades de divulgacion en redes sociales, aprovechando la accesibilidad y
alcance de estas plataformas para sensibilizar a la sociedad en general y al colectivo
universitario en particular.

e Colaboracién activa con asociaciones de pacientes, mediante talleres
especificos, jornadas informativas y campafias de concienciacion social, con el fin
de mejorar el conocimiento general sobre la enfermedad y fomentar la empatia

hacia las personas que conviven con la ELA.

Finalmente, considerando que el cuestionario no ha superado satisfactoriamente la
validacion estadistica en esta fase inicial, se prevé realizar una revision exhaustiva del
instrumento. Esto implicaria un analisis detallado de los items por parte de expertos, nuevas
pruebas piloto con muestras mas amplias y diversas, asi como mejoras técnicas para
incrementar la fiabilidad interna y validez del cuestionario. Estas acciones permitiran
consolidar una herramienta util, valida y fiable para la evaluacion del conocimiento sobre la

ELA en futuros estudios.
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11.- ANNEXOS

A.1l. CONSENTIMIENTO INFORMADO

1, Consentimiento informado:
Estimadao/a participante, Le invitamos a participar en este estudio, cuyo objetivo es evaluar el conoamiento existente y la intencion de
crear un recurso educativo  encuesta ) que permita sensibilizar a las personas y hacerias reflexionar sobre dicha enfermedad .
Su participacion es voluntarnia y puede retirarse en cualquier momento sin necesidad de justificar su decision, Toda la informacion
proporcienada serd tratads de manera confidencial y anénima, conforme a la Ley Orgdnica 3/2018 de Proteccion de Datos
Personales y garantia de los derechos digitales. Los datos seran utilizados Unicamente con fines cientificos y estaran protegidos dentro
de la institucion académica.
Antes de continuar, por favor indique si acepta participar en este estudio; *

| | Sl be leido y compeendo la informacon proporcionada y doy mi consentireento para participar en la encuesta

L) No. no deseo participar,

A.2. SOLICITUD ENCUESTA

Estimado/a A. Pérez Martin ,

Mi nombre es Daniel Giner Abella y soy estudiante de 4to de enfermeria en la Universidad Rovira | Virgili de
Tarragona. Actualmente, estoy desarrollando mi Trabajo Final de Grado (TFG) junto a mi companero Juan Castello
Payé sobre la Esclerosis Lateral Amiotréfica (ELA) y hemos encontrado su estudio titulado "Conocimiento sobre
las enfermedades raras entre los estudiantes de medicina ", el cual consideramos de gran interes y relevancia
para nuestra investigacion.

Nos gustaria solicitar su autorizacién para adaptar la encuesta utilizada en su estudio con el fin de enfocarla
especificamente en la ELA y dirigida a los estudiantes de enfermeria. Ademas, si fuera posible, le agradeceriamos
mucho si pudiera facilitarnos la encuesta completa para poder utilizarla como base en nuestro trabajo. Por
supuesto, nos comprometemos a citar adecuadamente su estudio y reconocer su contribucion en nuestro trabajo.

Agradecemos de antemano su tiempo y consideracion. Quedamos atentos a su respuesta y a cualquier condicion o
requerimiento que considere necesario para el uso de su material.

Atentamente,
Daniel Giner Abella

daniel.giner@estudiants.urv.cat
Universidad Rovira i Virgili
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A.3. PERMISO ENCUESTA

a Raras encuesta,docx
el

Hola Daniel:

por mi parte no existe problema en usarla si la referencias adecuadamente. te mando en un documento la encuesta que
usamos para el trabajo por si puede serviros para vuestro estudio

un saludo

De: Daniel Giner Abella <daniel_giner@estudiants, urv.cat>

Enviado: miércoles, 19 de febrero de 2025 20:08:52

Para: PEREZ MARTIN, ALVARO

Ce: Juan Castelld Payé; Eva de Mingo Ferndndez

Asunto: Solicitud de Permiso y Acceso a la Encuesta para Trabajo Final de Grado
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A.4. AUTORIZACION DEGANATO DE ENFERMERIA

FACULTAT D’INFERMERIA
Universitat Rovira i Virgili

Maria Dolors Burjalés Marti, degana de la Facultat d’Infermeria de la URV,

Autoritzo els estudiants del grau d’Infermeria Juan Castello i Daniel Giner, a administrar un
glestionari d'adaptar una enquesta d'una altra malaltia per avaluar el coneixement sobre
I'Esclerosi Lateral Amiotrofica (ELA), dins el marc del seu treball fi de grau.

| per a qué consti, i als efectes oportuns, signo el present document.

Tarragona, 11 de marg de 2025

. Firmado digitalmente UNIVERSITAT ROVIRA 1 VIRGILI
Ma'r'a DO‘O(S. por Maria Dolors Far s 11 {ermeria
Burjales Marti - Susales Mart - ONi scuital o Intermeria
DNI 39666449M 396662450 (TCAT) & -

Focha: 2025.03.12
(TCAT) 194218 40100

Maria Dolors Burjalés Marti

Degana
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A.5. ENCUESTA

Datos Sociodemoqgraficos

1. Consentimiento informado
Estimado/a participante:

Le invitamos a participar en este estudio dirigido a evaluar el conocimiento
existente sobre la Esclerosis Lateral Amiotrofica (ELA) y la necesidad de desarrollar
un recurso educativo (cuestionario) para sensibilizar a la comunidad.

1. Su participacion es voluntaria y puede retirarse en cualquier momento.

2. Los datos recopilados seran andnimos y confidenciales, conforme a la Ley
Orgénica 3/2018 de Proteccién de Datos Personales y garantia de derechos
digitales.

Por favor, seleccione una opcion antes de continuar:

1. Si, he leido la informacion y doy mi consentimiento para participar en la
encuesta.
2. No, no deseo participar.

2. Edad (afos)

18-25
26-35
36-50
51-65
66 0 mas

akrownNE

3. Sexo

1. Hombre
2. Mujer
3. Prefiero no decirlo
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4. Ocupacién actual

1. Estudiante del ambito de la salud
2. Profesional de la salud
3. Profesional no relacionado con la salud

5. Nivel educativo alcanzado

Educacion primaria
Educacion secundaria
Educacion universitaria
Estudios de posgrado
Prefiero no decirlo

akwnNE

6. Si respondid "Educacion universitaria", ¢qué curso esta cursando?

1.° Curso
2.° Curso
3.° Curso
4.° Curso
No aplica

aorwbdE

7. ¢Cuida o ha cuidado a alguna persona con ELA?

1. Si
2. No
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Conocimiento sobre Enfermedades Raras y ELA

8. ¢Ha oido hablar de las enfermedades raras (ER)?

1. Si
2. No
3. Prefiero no decirlo

9. ¢,Conoce la Esclerosis Lateral Amiotréofica (ELA)?

1. Si
2. No
3. Prefiero no decirlo

10. ¢ Cuél cree que es la causa principal de la ELA?

Genética

Ambiental

Combinacioén de factores
No lo sé

PwbdpE

11. ;Conoce la prevalencia aproximada de la ELA en la poblacién?

1. Si
2. No

12. ¢ Cree que el publico en general esta bien informado sobre la ELA?
1. Si

2. No
3. Nolosé
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Diagnoéstico y Tratamiento

13. ¢ Cuanto tiempo, en promedio, se tarda en diagnosticar a una persona con
ELA?

Menos de 6 meses

6 meses a 1 afio

1 a 3 afos

Mas de 3 afios

No lo sé / Prefiero no contestar

arwnE

14. ¢ Qué pruebas diagnostican la ELA? (Marque todas las que correspondan)

Electromiografia (EMG)
Resonancia magnética (RM)
Pruebas genéticas

Andlisis de sangre

Todas las anteriores

akrwnE

15. ¢ Existen tratamientos efectivos que frenen la progresion de la ELA?

1. Si
2. No
3. Nolosé

16. ¢Sabe si los medicamentos para la ELA estan cubiertos por la sanidad
publica?

1. Si

2. No
3. Nolosé

17. ¢Cree que las personas con ELA reciben suficiente apoyo social?
1. Si

2. No
3. Nolosé
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18. ;COmo cree que la ELA afecta la calidad de vida del paciente? *

Totalmente
en
desacuerdo

Movilidad reducida O O O @) O

Dificultades para
comunicarse

En N | D d Totalmente
desacuerdo eutra © ACURTOD  da zcuerdo

Problemas respiratorios

Dependencia total de
cuidadaores

o O O O
o O O O
o O O O
o O O O
o O O O

Impacto emocional y
psicologico

19. ¢(Conoce los principales desafios que enfrentan los cuidadores de
personas con ELA?

1. Si

2. No
3. Nolo sé

20. ¢Cree que los cuidadores de pacientes con ELA reciben suficiente apoyo?
1. Si

2. No
3. Nolosé
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Percepcion v Necesidades Insatisfechas

21. ;Considera que se invierte lo suficiente en investigacion sobre la ELA?

1. Si
2. No
3. Nolosé

22. ¢ Cuédl es, en su opinion, el mayor desafio en la atencidén a pacientes con
ELA?

Falta de acceso a tratamientos

Escasez de profesionales especializados
Falta de apoyo econdmico a las familias
Demoras en el diagndstico

Wb
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Accesibilidad a la Informacion y Sensibilizacion

23. jDonde suele informarse sobre enfermedades raras? (Marque por
prioridades 1 Mas a 4 Menos)

Prioridad 1 Prioridad 2 Prioridad 3 Prioridad 4

Médi fesionales d
Saﬁmlcusy profesionales de O O O O

Internet / redes sociales

O O O O
Asociaciones de pacientes O O O O
O O O O

Medios de comunicacion

24. ;Como se podria mejorar la sensibilizacion sobre la ELA en la sociedad?
(Marque por prioridades 1 Mas 4 Menos)

Prioridad 1 Prioridad 2 Prioridad 3 Prioridad 4

C i d ial
maen;i;lasnas en redes sociales y O O O O

Charlas en colegios e
institutos

centros de salud

Apoyo a asociaciones de
pacientes

O O O O
Formacién en hospitales y O O O O
O O O O
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A.6. CRONOGRAMA

Cronogramadel TFG i

LIVIEMTAT NUNTRA | VIR

(elaboracion propia)
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