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RESUMEN

Antecedentes y objetivos: Las enfermedades raras (ER) son un grupo de trastornos 
muy heterogéneos, definidos según su incidencia. Dada sus características singulares, 
las experiencias del paciente y la familia con ER son únicas. La investigación sobre 
trayectorias terapéuticas de pacientes (TTP) es importante para mejorar la atención 
médica, pero los estudios sobre TTP y ER son limitados. Nuestro objetivo fue desarrollar 
una síntesis narrativa de la evidencia científica para conocer la información disponible 
en la literatura sobre trayectorias terapéuticas de pacientes con enfermedades raras y 
contribuir como insumo a la creación de propuestas en el contexto del plan nacional 
y leyes específicas. Método(s) y resultados: Realizamos una revisión narrativa de lite-
ratura científica. La búsqueda se realizó en PubMed (2021), incluyendo estudios con 
TTP con ER, familiares o cuidadores, sin filtros. Identificamos seis temas principales en 
las TTP: diagnóstico, tratamiento, costo, calidad de vida, informante clave y aportes 
tecnológicos. Conclusiones: Los hallazgos sugieren que comprender las TTP podría 
ayudar a reconocer el tiempo efectivo para diagnósticos, tratamientos y capacidad 
de respuesta de los sistemas de salud. La perspectiva de pacientes y familias con ER 
debe incluirse como parte de la agenda de investigación y política.
Palabras claves: Trayectorias terapéuticas; Enfermedades raras; Experiencia del pa-
ciente; Odisea; Acceso a salud.

ABSTRACT

Background and Objectives: Rare diseases (RD) are a group of highly heterogeneous 
disorders defined according to incidence. Given their rarity and complex manifes-
tations, the experiences of patients and families with RD are unique. Research on 
patients´ therapeutic trajectories is essential to improve health care, yet studies on RD 
are limited and diverse. Our objective was to develop a narrative synthesis of scientific 
evidence to know the evidence available in the literature on therapeutic trajectories of 
patients with rare diseases to contribute as input to creating proposals in the context 
of the national plan and the national laws. Method(s) and Results: We conducted a 
narrative literature review. The search was performed in PubMed (2021), including 
studies with trajectories of RD patient and their families or caregivers, without filters. 
We identified six main themes: diagnosis, treatment, cost, quality of life, key informant, 
and technology contributions. Conclusions: Findings from this narrative review suggest 
that understanding patients’ and families’ therapeutic trajectories could help recognize 
effective time-to-diagnosis, treatments, and the responsiveness of healthcare systems 
at the point of care. The research and policy agenda must include the perspective of 
patients and families with RD.
Keywords: Therapeutic trajectories; Rare diseases; Patient experience; Odysseys; 
Health access 
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INTRODUCCIÓN

Las enfermedades raras (ER) son definidas según su 
prevalencia. Estados Unidos las define como “enfer-
medades que afectan a menos de 200.000 personas” 1 
y en Europa se definen como “enfermedades con 1 o 
menos personas enfermas por cada 2.000 personas”2  
Se estima que existen entre 6.000 y 8.000 enferme-
dades raras3 y que afectan entre el 3,5% y 5,9% de 
la población mundial4. En Chile, lamentablemente, 
no existen registros formales que permitan conocer 
la prevalencia de las ER4. 

A pesar de la heterogeneidad existente entre las 
distintas ER, la mayoría de los pacientes, familiares y 
cuidadores presentan desafíos comunes al momento 
de interactuar con el sistema de salud en la búsqueda 
de respuestas a sus problemas de salud y alternativas 
de tratamientos2. Conocer este proceso desde la voz 
de los pacientes, cuidadores y familiares, es relevante 
para el desarrollo de programas y políticas públicas, 
y ha sido estudiado a través de la exploración de las 
trayectorias terapéuticas. 

El concepto de TTP puede ser comprendido desde el 
individuo inserto en su ambiente social e individual o 
desde el sistema de salud. En relación a las TTP desde 
el individuo en su contexto social e individual, el 
antropólogo Marc Augé en 1984, utilizó por primera 
vez el término de itinerario terapéutico para referirse a 
el camino recorrido por una persona para solucionar 
un problema relacionado a la salud con diversos re-
cursos, incluyendo prácticas de cuidado individual y 
sociocultural5. En las ciencias de la salud el concepto 
de trayectoria terapéutica no tiene una definición 
única6. Sin embargo, se utiliza frecuentemente como 
el camino que realiza una persona en búsqueda de 
soluciones a sus problemas de salud, incluyendo la 
asistencia clínica, el tratamiento y rehabilitación7. En 
este concepto se incluyen las experiencias que vive 
una persona al momento de interactuar con el sistema 
de salud desde un enfoque individual, reconociendo 
las necesidades y preferencias de las personas8 y los 
procesos necesarios que debe efectuar el sistema de 
salud para realizar la atención del paciente, inclu-
yendo aspectos administrativos y de organización de 
los equipos de salud9. Además, releva la voz de los 
pacientes para comprender sus experiencias y la de 
sus familias en los procesos de salud-enfermedad9,10. 
Otros términos utilizados en la literatura para referirse 
a estas experiencias y procesos son itinerario tera-
péutico, viaje terapéutico, navegación del paciente, 
viaje del cuidado entre otros. 

La investigación dedicada a la trayectoria terapéutica 
del paciente permite comprender las experiencias 
únicas del paciente con el sistema de salud y la presta-
ción de servicios. Está documentado que los pacientes 
y sus familias enfrentan dificultades y retrasos en la 
búsqueda de un diagnóstico en muchos países del 
mundo, y es particularmente probable que recuerden 
su experiencia con el sistema de salud como una ver-
dadera “odisea”11. La investigación sobre trayectorias 
terapéuticas permite reconocer barreras que no han 
sido identificadas con otros métodos de investigación, 
comprender los tiempos del diagnóstico e inicio de 
tratamientos efectivos, conocer la atención de salud 
que se entrega y las respuestas del sistema de salud12. 
Esta información permite identificar brechas en las 
distintas trayectorias terapéuticas de los pacientes, las 
que se pueden relacionar con determinantes sociales 
en salud y con desigualdades socioeconómicas y del 
sistema de salud. Conocer esta información aporta 
conocimiento y entrega nuevas dimensiones para 
contribuir a la cobertura y acceso a la salud, al de-
sarrollo de políticas públicas y a la gestión territorial 
asociada a la atención de salud. 

El concepto de trayectorias terapéuticas es reconoci-
do e investigado en el contexto de distintas enfermeda-
des como el cáncer, enfermedades cardiovasculares y 
tuberculosis6. Los últimos años ha empezado a surgir 
mayor información sobre las trayectorias terapéuti-
cas en enfermedades raras y en organizaciones de 
pacientes. Un ejemplo es el uso de este concepto en 
la organización EURORDIS- Rare Diseases Europe, 
alianza sin fines de lucro formada por 962 organi-
zaciones de pacientes con enfermedades raras de 
73 países13. 

Las ER en Chile han sido reconocidas como un 
problema de salud pública importante que ha sido 
abordado a través de la Ley N°19.996 de Garantías 
Explícitas en Salud, a la Ley N°20.850 Ricarte Soto 
y al programa de pesquisa neonatal para avanzar en 
acceso y cobertura de salud en algunas enfermedades 
raras. Además, el año 2021 se presentó al Ministerio de 
Salud la Propuesta de Plan Nacional de enfermedades 
raras, huérfanas o poco frecuentes. El propósito del plan 
es “implementar estrategias y acciones destinadas al 
abordaje integral de las enfermedades raras, huérfanas 
o poco frecuentes” para “garantizar la entrega efectiva 
de prestaciones de salud de las personas con dichas 
enfermedades, incluyendo la prevención, detección 
precoz, diagnóstico oportuno, tratamiento adecuado, 
cuidados paliativos y seguimiento”.
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MÉTODOS Y RESULTADOS

Considerando los esfuerzos materializados en leyes 
y programas de salud, la propuesta del plan nacio-
nal de ER, y la importancia del conocimiento sobre 
las trayectorias de pacientes, se realizó una revisión 
narrativa de literatura con el objetivo de conocer 
la información disponible sobre trayectorias tera-
péuticas de pacientes con enfermedades raras. Para 
obtener la información se realizó una estrategia de 
búsqueda en PubMed durante mayo 2021 incluyendo 
los siguientes términos MeSH: rare disease, orphan 
disease, undiagnosed diseases y patient navigation; 
y los términos no MeSH utilizados fueron: patient 
pathways, patient experience, pathways treatment, 
patient journey, patient trajectory y odissey. No se 
utilizaron filtros de idioma ni año de publicación de 
artículos. Los criterios de selección para los artículos 
fueron (i) el artículo está enfocado en enfermedades 
raras como un concepto general o de forma espe-
cífica, (ii) el artículo incluye como concepto clave 
las trayectorias/odiseas de los/las pacientes, (iii) el 
artículo incluye en su investigación la experiencia 
de los pacientes con enfermedades raras, familiares 
y/o cuidadores.  

Se espera que esta síntesis de información puede 
contribuir como insumo a la creación de propuestas 
en el contexto del plan nacional y a las leyes men-
cionadas.

A continuación, se presentan los diversos temas 
que abordan las investigaciones sobre TTP con ER, 
principalmente sobre el diagnóstico, tratamiento, 
costos, calidad de vida, informantes clave y aportes 
tecnológicos. 

CARACTERIZACIÓN DE LOS ARTÍCULOS

Las publicaciones sobre trayectorias de pacientes con 
ER presentan un aumento desde el año 2013, demos-
trando ser un campo de investigación emergente. Las 
unidades de análisis fueron principalmente pacientes 
(n=20) y progenitores (n=8).  El equipo de salud tam-
bién fue considerado como unidad de análisis sólo 
si estaban enfocados en la trayectoria del paciente 
(n=1). Por lo tanto, estudios sobre los desafíos propios 
del sistema de salud fueron excluidos. Hay escasas 
publicaciones (n=1) sobre la percepción de las or-
ganizaciones de pacientes en las TTP, sin embargo, 
fueron mencionadas como fuentes de datos o nexos 
con pacientes. Otros artículos incluían más de una 
perspectiva de análisis, como paciente y equipo de 
salud, progenitores y equipo de salud, paciente y 
cuidador, entre otros.

La distribución geográfica de las publicaciones 
se concentra en los países de América del Norte y 
Europa, reflejando inequidades regionales en inves-
tigación y generación de conocimiento. En Chile, 
no se encontraron artículos publicados sobre esta 
temática. La distribución geográfica de los artículos 
publicados se presenta en la figura 1. La principal 

Figura 1: Distribución geográfica de la investigación sobre trayectorias terapéuticas de pacientes con enfermedades raras.
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unidad de análisis identificada fueron los pacientes, 
padres, familia o cuidadores; y las palabras claves 
utilizadas con más frecuencia se representan en la 
nube de palabras de la figura 2.

Los países informados están relacionados a la des-
cripción en la metodología sobre el origen de los 

participantes. Los artículos sin información fueron 
clasificados así debido a que no explicitaban de dónde 
eran los participantes. Los artículos que fueron inclui-
dos en la categoría 2 o más países corresponden a 
aquellos que indicaron ser multicéntricos o nombraron 
más de un país de los participantes. 

Figura 2: Nube de palabras claves utilizadas en los artículos publicados sobre trayectorias de pacientes con enferme-
dades raras.

El 51% de las investigaciones fue de tipo cualitativo, 
un 38% fueron cuantitativos y un 11% fueron estudios 
mixtos. El 85% de los estudios cualitativos utilizaron 
un diseño de estudio de caso; en los estudios cuan-
titativos el 80% fueron diseños de corte transversal. 
El grupo principal de ER investigadas fueron las en-

fermedades genéticas. Se encontraron estudios que 
analizaron las trayectorias terapéuticas de ER como 
un grupo grande sin caracterizar el tipo de enferme-
dad en particular. Las investigaciones sobre cánceres 
raros y enfermedades no genéticas fueron escasos. 
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TRAYECTORIAS

Las características de la trayectoria del paciente con 
ER dependen del tipo de enfermedad, del sistema de 
salud de cada país, de los conocimientos de los médi-
cos no genetistas, del transporte de los pacientes, del 
sistema de transporte de la ciudad y país, del acceso 
al sistema de salud (considerando disponibilidad de 
servicios y uso de éstos), y de los costos de trata-
mientos14. A continuación, se presenta información 
general sobre las distintas etapas de la trayectoria 
terapéutica del paciente.

Trayectoria del diagnóstico

La trayectoria del paciente en búsqueda del diag-
nóstico se inicia cuando la persona o algún cercano 
identifican los primeros signos o síntomas y, posterior 
a esta identificación, se toma la decisión de realizar 
la primera consulta motivado por la posibilidad de 
tener un diagnóstico que explique sus síntomas. El 
tiempo entre la identificación de síntomas y obtención 
de un diagnóstico es variable15. Un estudio demostró 
que un 58,8% de los pacientes recibe confirmación 
diagnóstica durante el primer año, mientras que un 
20,9% lo hace después de dos años o más16. De 
forma específica se han identificado intervalos de 
tiempo para algunas ER, por ejemplo, la enfermedad 
de Wilson tiene un intervalo de 2 años, los síndromes 
muy raros tienen un intervalo de 5 años, y el 50% de 
las personas con fibrosis quística fue diagnosticada 
en el nacimiento17. 

Dependiendo de las características de la enfermedad 
los pacientes reconocen que el proceso de obtención 
de diagnóstico es difícil. Esta dificultad la asocian a 
la sintomatología específica, a las visitas a distintos 
especialistas y a las distintas pruebas de laboratorio que 
se deben realizar18; incluso, los pacientes reconocen 
que no entienden completamente el proceso que están 
viviendo18 En este periodo la búsqueda de información 
juega un rol importante19, y se centra en la biología 
de la enfermedad y en aspectos relacionados a cómo 
convivir con la enfermedad2. Svenja et al. identificaron 
que la principal fuente de información es Google2. La 
gran cantidad de información disponible en internet 
puede resultar abrumadora, lo que hace necesaria la 
orientación médica y los lazos con organizaciones 
de pacientes; acción poco frecuente2. Otra fuente de 
información son otras personas con la enfermedad2. 
Sobre el rol informativo de los equipos de salud, éste 
se dificulta debido a las visitas a distintos médicos, 
especialistas y centros de salud20, 21,  lo que genera 

poca continuidad en la atención y desinformación; 
se ha identificado que un 27,2% de los pacientes 
visitaron 3 o 4 hospitales durante la búsqueda de 
diagnóstico y un 16% visitó 5 o más hospitales16. 

Cuando la búsqueda de diagnóstico se extiende en 
el tiempo puede referirse como una verdadera odisea, 
la que en el caso de padres que buscan respuestas 
por sus hijos genera ansiedad, depresión y miedo22. 
Esta odisea puede mejorar con una buena relación 
entre el pediatra, genetista y padres23, siendo clave 
la información que se entrega y la disponibilidad de 
asesoramiento genético24. 

Otro aspecto fundamental en la búsqueda de diag-
nóstico es la accesibilidad. Xiang et al. proponen 
cinco indicadores para evaluar accesibilidad a un 
diagnóstico definitivo20: (i) experiencia de tener diag-
nósticos errados, (ii) retraso en el diagnóstico (tiempo 
transcurrido entre la primera visita a un sistema de 
salud hasta la obtención de un diagnóstico definitivo), 
(iii) número de hospitales visitados de forma previa al 
diagnóstico definitivos, (iv) diagnóstico transurbano 
(diagnóstico logrado a través de visitas del paciente 
a distintas ciudades), (v) distancia residencia-hospital 
(distancia entre la ciudad de residencia y lugar donde 
se obtiene el diagnóstico). El más frecuente de estos 
5 indicadores es el de diagnósticos errados20. Gong 
et al. identificaron que un 65% de pacientes fueron 
mal diagnosticados antes de recibir su diagnóstico 
definitivo16, además, es importante tener presente 
que el diagnóstico definitivo no siempre estará aso-
ciado a un tratamiento oportuno y satisfactorio21. 
Esta situación es reconocida por los pacientes como 
un “limbo”19. En ocasiones los retrasos del diagnós-
tico se relacionan a que los profesionales de la salud 
subestiman el problema del paciente y lo atribuyen 
a enfermedades comunes25.

Una vez que el paciente tiene un diagnóstico se ve 
enfrentado a la decisión de informar o no a su entorno 
cercano y social. Las personas que tienen enferme-
dades con signos visibles realizan una divulgación 
inmediata; pero las personas que no tienen signos 
visibles deciden no informar a todo su entorno por 
miedo a estigmas y a la presión de explicar en qué 
consiste su enfermedad26.

Trayectoria del tratamiento

Los pacientes que logran acceder a un diagnóstico, 
definitivo o errado, inician una búsqueda de opcio-
nes y disponibilidad de tratamientos. La percepción 
de disponibilidad de tratamientos es diferente entre 
médicos y pacientes, un 7,5% de los médicos y un 
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17,3% de pacientes piensan que sus tratamientos no 
están disponibles16, evidenciando la importancia de 
escuchar las voces de los distintos actores al momento 
de analizar temas de salud y toma de decisiones. En el 
caso de algunas ER que tienen tratamiento específico, 
como la atrofia espinal, el efecto del tratamiento y 
el pronóstico de la persona depende del diagnóstico 
oportuno en los primeros meses de vida del recién 
nacido27. En el caso de ER sin tratamientos espe-
cíficos, los pacientes buscan distintas alternativas 
exponiéndose incluso a nuevas drogas o tratamientos 
no aprobados28.

En algunos casos, los tratamientos iniciados pueden 
ser inadecuados, ya sea por diagnósticos errados o 
falta de información específica previa al diagnóstico, 
Gong et al. identificaron que más de un 30% de los 
pacientes refirió que su médico inició el tratamiento 
basado sólo en la experiencia, sin tener certezas del 
diagnóstico16. Sobre el acceso continuo a tratamiento, 
un 84,3% de los pacientes y un 49,6% de los médicos 
identificaron como difícil este acceso16, reflejando 
nuevamente las diferencias entre la percepción del 
médico y del paciente.

El costo financiero de drogas y tratamiento dispo-
nibles es reconocido por médicos y pacientes como 
una gran barrera16. En la mayoría de los pacientes con 
ER costear los tratamientos es difícil, y los esfuerzos 
familiares por financiar el tratamiento deteriora la 
calidad de vida, y puede llevar a toda una familia a 
un nivel de pobreza16. Esta barrera de acceso finan-
ciero a los tratamientos ha generado batallas legales 
de los pacientes para exigir acceso a las terapias sin 

cobertura en sus sistemas de salud29, generando des-
igualdades entre quienes pueden costear las demandas 
y quienes no.

Trayectoria terapéutica e impacto en la calidad de vida

La calidad de vida es menor en pacientes con ER 
versus personas con enfermedades crónicas30. La 
literatura evidencia un impacto en la calidad de vida 
en la dimensión física y emocional del paciente31, en 
la vida social del paciente y su familia21, y, de forma 
particular, en la vida social de padres de hijos con 
ER32. En las personas que no han sido diagnosticadas, 
la calidad de vida además se afecta por frustraciones 
al no tener un diagnóstico33, y a la necesidad de 
validación de síntomas frente a especialistas34. El 
trabajo, la educación y vida social de las personas 
con ER se ve limitada por restricciones en la vida, 
dolor, ingerir cierto tipo de alimentos y deterioros 
físicos, entre otros35 

En la dimensión psicológica se reconocen algunos 
elementos específicos que impactan la calidad de 
vida, como la falta de conocimiento del paciente 
sobre su condición, la falta de certeza del futuro y 
el desconocimiento de la progresión de la enferme-
dad35. Para contrarrestar esta falta de conocimiento 
los pacientes buscan y tienen interés en conocer más 
sobre genética36

Los ámbitos de la vida del paciente identificados por 
Uhlenbush et al. que generan mayor carga para la vida 
son los problemas relacionados a ciertos síntomas, 
la carga psicológica, los problemas relacionados al 
sistema de salud y los problemas interpersonales37. 
La tabla 1 detalla estos ámbitos y sus causas.
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Ámbito Causas

Problemas de salud relacionados a ciertos síntomas

Dolor 

Diarrea 

Efectos secundarios a los tratamientos

Carga psicológica

Estados depresivos de los pacientes

Abolición 

Sentimientos de insuficiencia y 

Dudas sobre sí mismos

Vergüenza

Ansiedad 

Cambio de vida

Problemas relacionados al sistema de salud

Trámites para citas y tratamientos desgastantes

Carga financiera 

Problemas con los pagadores (licencias o jubilaciones anticipadas)

Falta de información 

Insatisfacción con las competencias de profesional o cuidadores 

Insatisfacción relación médico-paciente

Vida diaria

Restricciones funcionales para cuidados de la casa

Limitaciones en la vida profesional

Disminución en la capacidad para trabajar

Problemas interpersonales

Incredulidad social sobre la enfermedad que tienen

Necesidad de excusarse por tener la enfermedad

Falta de apoyo

Estigmatización

Tabla 1: Ámbitos de vida con mayor carga en pacientes con enfermedades raras y sus causas

En la literatura se identifican aspectos y acciones que 
mejoran la calidad de vida de los pacientes, como tener 
diagnósticos tempranos a través de estudios genéti-
cos38, aceptar la condición de salud y aprender a vivir 
con ella18, vivir en lugares con disponibilidad de tra-
tamientos35, confianza con el médico, humanización, 
sensibilidad, empatía, transparencia, comunicación 
abierta, apoyar la proactividad de los padres y contar 
con disponibilidad de los profesionales de salud para 
responder consultas39. Estos aspectos evidencian la 
importancia de una atención integral para pacientes 
y familiares de pacientes con enfermedades raras.

Análisis de la Trayectoria Terapéutica según infor-
mante clave

Al momento de estudiar las trayectorias terapéuticas 
de los pacientes con ER es relevante tener claridad 
sobre quien es el informante. En la literatura se ha 
evidenciado que la percepción del paciente es distinta 
a la del médico en temas de acceso a servicios de 
salud, acceso a la información sobre el diagnóstico, 
acceso financiero y acceso a la disponibilidad del 
tratamiento16. 

Para conocer la percepción del paciente sobre su 
proceso de atención se han utilizado los Reportes de 
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Medición de Resultados de la Opinión del Paciente o 
PROMs. Esta información ha sido utilizada para po-
tenciar una atención holística, centrada en el paciente 
y la adherencia al tratamiento40. La medición de la 
percepción de cambio del paciente y del cuidador 
ha sido utilizada en la toma de decisiones de los 
médicos, entidades financieras del sistema de salud y 
para la comprensión de la trayectoria del paciente41. 
Los “Patient-Reported Outcome Measurement Infor-
mation System”, PROMIS, y los “Pediatric Outcomes 
Data Collection Instrument”, PODCI; son otras formas 
validadas de medir la experiencia de los pacientes42. 
Conocer la opinión y percepción de los pacientes es 
clave para la toma de decisiones terapéuticas de los 
equipos multidisciplinarios43.

Los niños con ER han sido menos incluidos en 
investigaciones sobre trayectorias terapéuticas, sin 
embargo, se identifican experiencias similares a las 
de adultos en el retraso del diagnóstico, visitas a mu-
chos médicos y especialistas, falta de empatía en la 
comunicación y entrega de información de forma 
inadecuada44.

Los familiares también son informantes sobre la tra-
yectoria terapéutica, y las experiencias que ellos viven 
dependen de que el paciente tenga un diagnóstico, 
de la gravedad de éste, de la posibilidad de acceder 
financieramente al tratamiento y de la información 
que reciben sobre la enfermedad21. Los familiares 
de pacientes con ER, sobre todo aquellos que están 
a cargo del cuidado, rol que generalmente asume el 
padre o madre, deben disminuir sus horas laborales 
o terminar su contrato laboral24,32. Estos identifican 
prioridades en la evaluación médica asociadas a la 
característica de la enfermedad, por ejemplo, familiares 
de personas con síndrome Prader-Willi consideran que 
es prioridad la evaluación de hiperfagia y ansiedad45. 

Las experiencias de los padres se caracterizan por 

incertidumbre generada por falta de información 
sobre el futuro de su hijo o hija46, baja satisfacción 
con el nivel de conocimiento de los profesionales; 
y consideran relevante tener información sobre el 
presente y futuro31, 48. La comunicación con los pa-
dres es un tema relevante. Ésta debe ser clara y sin 
connotaciones subjetivas como “buen diagnóstico” 
o “suerte”, ya que éstas generan falsas expectativas 
y desilusiones durante la trayectoria terapéutica47, 
por lo que se debe procurar la divulgación correcta 
de la información17.

Las organizaciones y grupos de pacientes también 
son una fuente de información para comprender las 
TTP, y contribuyen a generar mejores respuestas del 
sistema de salud, enfatizando y entregando sugeren-
cias para futuras investigaciones desde la perspectiva 
de los pacientes21,48. Otro rol de las organizaciones 
de pacientes es la colaboración con las empresas 
farmacéuticas, existiendo directrices que incluyen 
(i) identificación y compromiso con las empresas, (ii) 
participación del paciente y privacidad del paciente, 
(iii) contribuciones financieras, (iv) comunicación y 
apoyo a los ensayos clínicos49. Estas directrices son 
claras en establecer que todas las interacciones entre 
organizaciones de pacientes, industria y comunidad 
deben ser transparentes, eficiente y efectivas49. Las 
organizaciones de pacientes con ER participan en 
investigaciones que mantengan el respeto, usen con-
sentimientos informados y garanticen la protección 
de la información50. Para favorecer el desarrollo de 
la investigación y la participación de las organizacio-
nes de pacientes es importante que existan políticas 
gubernamentales y de financiamiento establecidas51. 
Delisle et al. realizaron una revisión de literatura e 
identificaron los beneficios percibidos por los pacientes 
al participar en organizaciones o grupos organizados de 
pacientes52. Estos beneficios se resumen en la tabla 2. 

Tabla 2: Beneficios percibidos por los pacientes al participar en organizaciones o grupos de pacientes con enferme-
dades raras

Beneficios 

Conocer y hacerse amigo de otras personas con la misma enfermedad rara y experiencias similares

Aprender sobre la enfermedad y los tratamientos relacionados

Dar y recibir apoyo emocional

Tener un lugar para hablar abiertamente sobre la enfermedad y los sentimientos de uno

Aprender habilidades de afrontamiento

Sentirse empoderado y esperanzado

Abogar por mejorar la atención médica para otros pacientes con enfermedades raras
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Finalmente, es importante que los médicos y equi-
pos de salud reconozcan la información que tienen 
los pacientes con ER y sus familias, ya que deben 
ser actores activos durante el proceso de atención 
de salud53 y se debe favorecer la atención centrada 
en la familia54. Los pacientes con ER y sus familiares 
consideran que sus experiencias pueden contribuir 
a la toma de decisiones sobre el financiamiento de 
nuevas terapias, a mejorar la atención y generar mayor 
conciencia sobre ER55.

Apoyos tecnológicos para la investigación en ER

De forma complementaria a las características de las 
etapas de la TTP con ER, se identifica a la tecnología 
como una herramienta que permite facilitar la inves-
tigación sobre enfermedades, específicamente en ER 
que son enfermedades con baja prevalencia lo que 
dificulta los reclutamientos.

La era digital facilita la investigación y comunica-
ción en pacientes con ER, por ejemplo, la difusión 
y reclutamiento que obtiene más respuestas y logra 
representatividad geográfica es la realizada a través de 
avisos en las páginas de grupos de la enfermedad, y 
mails enviados a través de los grupos u organizaciones 
de pacientes56. El uso de blog específicos para una 
ER ha demostrado ser una herramienta tecnológica 
útil para aplicar encuestas y obtener información que 
beneficie a pacientes y familiares58. En la comunica-
ción, las formas preferidas por pacientes para la recibir 
información son la infografía, mensajes emocionales 
y positivos e información educativa58. 

La tecnología también se ha utilizado para reconocer 
patrones de respuesta en un cuestionario, y a través 
del uso de machine learning se han identificado ex-
periencias comunes en las etapas de prediagnóstico 
que pueden ser utilizadas para comenzar de forma 
temprana un diagnóstico de ER59.

Otra iniciativa es la creación de plataformas digi-
tales con distintos fines. Un ejemplo es SMArtCARE 
creada para obtener la respuesta de tratamientos con 
drogas en tiempo real60. Otro ejemplo es el uso de 
plataformas integradas de registro, como NMD Italia, 
que ha permitido facilitar la investigación, favorecer 
el empoderamiento de las organizaciones de pa-
cientes, la participación en la toma de decisiones y 
asegurar el almacenamiento de datos de forma segura 
y progresiva61

Internet y las redes sociales son reconocidas como 
fuentes de información recurrente para padres de 

hijos o hijas con ER, principalmente plataformas de 
apoyo y de entrega de información62. Un ejemplo es 
una comunidad online de pacientes con cirrosis biliar 
primaria que permite a los pacientes contactarse con 
la organización para solicitar información biomédica, 
de proveedores de atención médica, medicamentos 
y exámenes de laboratorio; además de apoyo emo-
cional63.

El desarrollo tecnológico también ha impactado en 
la trayectoria de los pacientes a través de la secuencia-
ción del genoma completo (WGS) y la secuenciación 
de última generación (NGS), ambas contribuyen a la 
investigación en ER. Dheensa et al. identificaron que 
la motivación de personas con ER para participar del 
‘Proyecto 1000 genomas’ fue la oportunidad de ob-
tener un diagnóstico a través de WGS, sin embargo, 
reconocían que esa probabilidad era muy baja64. Otras 
investigaciones sobre el uso de técnicas genómicas 
para el diagnóstico de ER han permitido el avance 
en diagnósticos, sin embargo, estos estudios pueden 
crear falsas expectativas en pacientes sobre obtener 
un diagnóstico definitivo65 , por lo que es necesario 
contar con estrategias de educación genómica65,  
acompañamiento y orientación a los padres previo 
a las pruebas genéticas66.

CONCLUSIONES

El conocimiento sobre las trayectorias de pacientes 
permite reconocer barreras del sistema de salud y 
permite generar mejoras específicas en los sistemas 
de salud para contribuir al acceso y cobertura uni-
versal; sin embargo, debido a la estrecha relación 
entre las trayectorias terapéuticas, los sistemas de 
salud y el nivel de desarrollo de cada país, se hace 
necesaria la investigación en las realidades locales 
de cada país. Esto es especialmente importante en 
el caso de Chile, ya que tiene un sistema de salud 
mixto con participación público y privada y con una 
organización según niveles de complejidad que no 
están integrados, siendo un sistema fragmentado. La 
información disponible en la literatura sobre TTP en ER 
permite reflexionar sobre el posible impacto que tiene 
la fragmentación y existencia de un sistema de salud 
mixto en personas con enfermedades raras, ya que la 
navegación del paciente en búsqueda de respuestas a 
sus problemas de salud o a tratamientos (en caso de 
tener diagnóstico), hace que las personas naveguen 
en sus propios sistemas y en el extrasistema de forma 
autónoma, perdiendo el contacto o seguimiento por 
parte de sus propios servicios de salud. Esto también 
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se transforma en un desafío para los sistemas e institu-
ciones de salud, ya que se deben duplicar esfuerzos 
para encontrar a los usuarios, tener continuidad en 
la atención, realizar mejoras oportunas y evaluar el 
impacto de distintas estrategias. En Chile, el paciente 
es quien conduce su navegación en búsqueda de 
soluciones a problemas de salud y no es el sistema 
el que conduce al paciente. Esto alarga el manejo 
del paciente, duplica servicios, genera competencia 
entre los centros, hace ineficiente el uso de recursos, 
despersonaliza la atención centrada en la persona e 
incluso puede poner en riesgo al paciente en el caso 
de acceder a exámenes o tratamientos fuera del sis-
tema de salud. Por ejemplo en terapias alternativas, 
complementarias o con profesionales de la salud no 
validados por la Superintendencia de salud.

Chile ha avanzado en la cobertura de salud para 
algunas de estas enfermedades y entrega protección 
financiera de diagnóstico y tratamiento para 20 enfer-
medades raras a través de la Ley Ricarte Soto y otros 
programas67. Si bien, estos avances en cobertura y 
protección financiera son relevantes, existen otros 
desafíos relacionados a las trayectorias de los pa-
cientes con enfermedades raras que son importantes 
considerar al momento de establecer políticas públicas 
con un foco en la atención integral y personalizada.

A pesar de que en los últimos años la investiga-
ción en TTP de ER ha aumentado, este aumento no 
se evidencia de forma similar en todos los países ni 
continentes. En el caso de Chile no existen estudios 
sobre trayectorias de pacientes con ER, por lo que 
esta revisión contribuye a conocer sobre las TTP y 
reconocer aspectos claves para complementar las 
estrategias que surjan del plan nacional de ER y de 
diferentes políticas públicas. Además, se reconoce la 
importancia de incluir de forma permanente la voz de 
los pacientes, familiares, cuidadores y equipos de salud 
en la toma de decisiones en salud y en la evaluación 
de tecnologías sanitarias. Finalmente, considerando 
la geografía de nuestro país, el uso de la tecnología 
puede ser una herramienta útil, ya que demostró ge-
nerar reclutamientos representativos favoreciendo la 
investigación en todo el territorio nacional.

Para futuras investigaciones sobre TTP con ER, se 
sugiere considerar enfoques de investigación multimé-
todos y profundizar sobre áreas no médicas vinculadas 
a las trayectorias de pacientes con ER. En Chile, se debe 
realizar investigación para conocer las trayectorias de 
pacientes con ER, tanto dentro del sistema de salud 
como fuera de éste. Además, considerando el acceso 
a la tecnología e internet en nuestro país, se hace 

necesario evidenciar las fortalezas y debilidades en 
el uso de tecnología durante los procesos de atención 
y en el desarrollo de investigación.

El conocimiento de las trayectorias terapéuticas de 
pacientes con ER en Chile será clave para el desarrollo 
de nuevas políticas públicas, ya que el reconocimiento 
de barreras y facilitadores desde la voz de los pacientes 
contribuye a generar acciones específicas para dis-
minuir o eliminar barreras y aumentar facilitadores, 
contribuyendo al acceso y cobertura universal en 
salud en este grupo.
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