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Introducción

<1 en 1500 (EEUU) / <1 en 2.000 
personas (Unión Europea) (3).

26 condiciones 
consideradas en 
normativa nacional:

LRS + GES + Programas  
específicos de cobertura 
(4).   

En Chile se estiman alrededor de 
un millón de personas afectadas 
(7).

Trayectorias terapéuticas complejas con 
diagnósticos tardíos y erróneos (1, 2, 5, 8) 

Desconocimiento por parte de personas y equipos 
de salud

Indagar en las trayectorias terapéuticas de personas con 
y sin diagnóstico de alguna ERPFH, desde la perspectiva 
de pacientes, cuidadores, equipos de salud y líderes de 

organizaciones de pacientes

Alta carga de 
enfermedad. 

Entre 3,5% a 5,9% personas 
afectadas a nivel global (6).



Materiales
y

Métodos

Investigación cualitativa

Entrevistas semiestructuradas cara cara u online según 
disponibilidad de entrevistado y restricciones por COVID-19 
vigentes. 

Acceso a la muestra

• Personas sin diagnóstico: Objetivo 1 
proyecto Fondecyt 1211411.

• Personas con diagnóstico: 
Organizaciones de pacientes, 
investigaciones previas de CeSGI, por 
conveniencia. 

• Especialistas: Referencia de pacientes, 
por conveniencia. 

60 
entrevistas 
realizadas



Entrevistas CON 
DIAGNÓSTICO

N

Pacientes 11

Familiares 11

Sub total 22

Entrevistas SIN 
DIAGNÓSTICO

N

Pacientes 5

Familiares 11

Sub total 16

EQUIPOS TRATANTES Y 
ORGANIZACIONES

N

Especialistas (referidos por 
paciente + contactos 
directos)

20

Líderes Organizaciones 2
Sub total 22

Análisis

• Análisis temático utilizando software 

Atlas ti. 

Estudio cuenta con aprobación de CEC UDD. 

Muestra por grupo considerado



Resultados

Trayectoria de 
pacientes con 
diagnóstico y 

sin 
tratamiento 
disponible

Trayectoria de 
pacientes con 
diagnóstico y 

con 
tratamiento 
disponible

Trayectoria de 
pacientes sin 
diagnóstico

Trayectorias terapéuticas

Demoras en acceso 
a especialistas y 

exámenes

Subestimación 
síntomas detectados

Dificultades de acceso 
por habitar fuera de la 
capital < entorno rural

Costos 
económicos

Culpabilización de 
síntomas y 

acusaciones de 
exageración

Carga emocional 
en pacientes y 

cuidadores

Incertidumbre



Impacto en 
trayectorias 
terapéuticas

Pandemia de COVID-19 y experiencias de personas con ERPFH 

“Me dijeron y “Usted quiere atención, ¿no tiene pololo o algo?”, pensaron que 
era emocional, después me dijeron, “Ah no, quizás lo está inventando, o es el
estrés”, yo para estrés no pasaría cuatro años buscando algo, entonces igual

era complicado, yo creo que fue como ese estrés” (CD.T7P).

• Suspensión de controles y exámenes aumentó tiempos de demora en el 
acceso. 

• Suspensión de tratamientos en casos que requerían aplicación hospitalaria.

• Lentitud en búsqueda de diagnóstico e investigaciones.
“No, siempre ha sido cada 15 días, siempre, la única vez que no fue así, fue pa la 

pandemia que ahí estuve hartos meses sin ir a tratamiento pero, no, siempre es cada 
15 días” (CD.T4P). 

Impacto en 
carga 

emocional

• Restricciones para personas con condiciones de salud por riesgo de contagio de 
COVID-19  aumento de miedo y agudización de incertidumbre. 

• Impacto en la construcción de autoestima por aislarse aún más de relaciones 
sociales. 

• Sensación de protección por aislamiento del entorno.

“Me mantienen los leucocitos súper bajos entonces me bajó la paranoia y dentro de todo yo te diría que 
a pesar de ese miedo que está instalado […] yo finalmente sentí que fue un año para mí, maravilloso 

porque estuve totalmente encerrada con mi pobre hija que tenía que cuidarme porque sabía que no 
podía traerme el COVID a la casa, pero fue bonito por dos cosas porque me sentí totalmente guarecida 
y protegida o sea el virus no iba no me iba a llegar y no me iba a llegar a ningún otro virus nadie me iba 

a ver ahí de como yo estaba todavía con este tema de mi cuerpo […] (CD.T1P)”



Conclusión
Relevancia de generar soluciones integrales que sean adaptables a 
los diferentes contextos que rodean a quien vive la enfermedad y a sus 
cuidadores, que juegan un rol crucial en toda la trayectoria.  

Se destaca la importancia de aproximarse al grupo familiar, o red de 
cuidado donde se vive la enfermedad rara, poco frecuente o huérfana, 
como un “todo” en la atención clínica y la formulación de soluciones a nivel 
de política pública.

En contextos de crisis sanitaria, es fundamental tener en cuenta las 
necesidades de este grupo de personas que en escenarios comunes ya 
enfrentan múltiples dificultades que implican cargas económicas, 
emocionales y sociales adicionales para ellos.
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