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RESUMEN

Introduccién: Las enfermedades raras (ER) presentan desafios inicos para los sistemas de salud y sus
pacientes. Objetivo: Explorar las experiencias y necesidades no cubiertas de pacientes con
enfermedades raras atendidos en hospitales de 2° nivel y centros de atencion primaria de Rosario,
Argentina. Método: Estudio de métodos mixtos (secuencial explicativo). Fase cualitativa: entrevistas
semiestructuradas a 30 participantes (20 pacientes y 10 familiares). Fase cuantitativa: encuesta
transversal a 50 pacientes. Analisis cualitativo con ATLAS.ti (codificacion tematica) y cuantitativo con
SPSS (estadistica descriptiva e inferencial). Resultados: Emergieron tres categorias: (1) Barreras en el
acceso (demoras diagnosticas, costos); (2) Impacto emocional (ansiedad, aislamiento); (3) Rol de
enfermeria (educacion en autocuidado, abogacia). El 75% reportd necesidades emocionales no cubiertas
y el 58% destaco falta de intervenciones de enfermeria. Conclusién: Se evidencia la necesidad de
fortalecer el rol de enfermeria en ER mediante modelos integrales.

Palabras clave: Enfermedades raras; cuidado de enfermeria; necesidades no cubiertas; Rosario;
investigacion mixta.
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INTRODUCCION

Las enfermedades raras (ER) son un grupo heterogéneo de condiciones, definidas por su baja
prevalencia (menos de 5 casos por cada 10 000 habitantes)’. Aunque individualmente son poco
frecuentes, en conjunto afectan a aproximadamente 300 millones de personas en el mundo'.
Incluyen entidades como la fibrosis quistica, la esclerosis lateral amiotrofica (ELA) o la
distrofia muscular de Duchenne, caracterizadas por su cronicidad, complejidad y alto impacto

en la calidad de vida '!.

En Latinoamérica, la investigacion en enfermeria ha priorizado otras areas, dejando a las ER
en la periferia de la agenda académica'. Esto es critico, pues los pacientes enfrentan demoras
diagnoésticas de hasta 10 afios, costos devastadores y desatencion de sus necesidades
psicosociales !°. La enfermeria, desde un enfoque de cuidado integral, podria jugar un rol
crucial para mitigar estas brechas '4. Sin embargo, en Argentina, la produccion cientifica en
enfermeria sobre ER es muy escasa '°. Esta falta de evidencia local es particularmente notoria

en ciudades como Rosario !¢

Este estudio busca llenar este vacio mediante un enfoque mixto !, basado en la Teoria del
Cuidado Humanizado de Katie Eriksson®, para comprender en profundidad las experiencias de

estos pacientes.
Lo que se conoce:

Las enfermedades raras son un desafio global. Los pacientes enfrentan demoras diagnosticas
prolongadas, altos costos y necesidades psicosociales insatisfechas . Enfermeria tiene un
potencial rol como educador y coordinador de cuidados, pero en Argentina la investigacion al

respecto es limitada '°.
Lo que aporta el estudio:

Proporciona evidencia original sobre las experiencias y necesidades no cubiertas de pacientes
con ER en Rosario, Argentina. Identifica dimensiones criticas (acceso, impacto emocional, rol
de enfermeria) y cuantifica su prevalencia, proponiendo un modelo de cuidado con enfermeria
como coordinadora, adaptado al contexto local para informar politicas y formacion

especializada 8.
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Objetivo: Explorar las experiencias y necesidades no cubiertas de pacientes con enfermedades
raras (ER) atendidos en hospitales de 2° nivel y centros de Atencion Primaria de la Salud (APS)

de la ciudad de Rosario, provincia de Santa Fe, Argentina, entre los afios 2020 y 2023.
METODOS Y DISENO

Se realizé un estudio de método mixto, con un disefio secuencial explicativo (fase cualitativa

inicial, seguida de una fase cuantitativa) entre marzo y diciembre de 2023 !.

El estudio se llevo a cabo en tres hospitales publicos de 2° nivel de atencion y en seis Centros

de Atencion Primaria de la Salud (CAPS) de la ciudad de Rosario, Argentina '°.

Fase cualitativa: Muestreo intencional de 30 participantes (20 pacientes con ER confirmada y
10 familiares/cuidadores). Criterios de inclusion: diagndstico de ER (segiin definicion de la
OMS ?), mayores de 18 afios, atendidos en los servicios de neurologia, genética clinica de los

hospitales participantes o en los CAPS seleccionados entre 2020 y 2023.

Fase cuantitativa: Muestreo por conveniencia de 50 pacientes reclutados en las mismas
instituciones (hospitales y CAPS). El tamafio muestral se calculd para una prevalencia esperada

del 50%, con un nivel de confianza del 95% y un margen de error del 10%.

Las recolecciones de datos se realizaron mediante entrevistas en profundidad: guia
semiestructurada validada por expertos. Las entrevistas, realizadas entre marzo y junio de 2023,
fueron grabadas y transcritas literalmente. Y mediante encuesta, es decir, cuestionario de 20
items derivado de las categorias cualitativas emergentes, aplicado entre julio y diciembre de

2023.

El andlisis cualitativo: Codificacion temdatica con ATLAS.ti v.23, siguiendo el método de
Braun y Clarke. El andlisis cuantitativo: Analisis estadistico con SPSS v.28, incluyendo

frecuencias, chi-cuadrado para asociaciones y pruebas t para comparaciones de medias.

Se obtuvo consentimiento informado de todos los participantes, garantizando anonimato y
confidencialidad. Se siguieron los lineamientos éticos de la Declaracion de Helsinki (2013) y
las Pautas Eticas Internacionales para la Investigacion Biomédica en Seres Humanos (CIOMS,

2016)
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HALLAZGOS
1. Barreras en el acceso a la salud:

Demoras diagnosticas significativas (media de 6 afios en la muestra), coincidiendo
con lo reportado a nivel nacional en Argentina .

Costos econdomicos devastadores (70% de las familias gastaron mas del 30% de sus
ingresos en tratamientos).

Cita representativa: “Me dijeron que era psicosomatico hasta que encontré un médico

que conocia la enfermedad” (Paciente 12, Rosario).

2. Impacto emocional:

Los pacientes describieron ansiedad y depresion.
Aislamiento social por el estigma asociado a lo poco conocido.
Cita representativa: “Después del diagndstico, mis amigos dejaron de visitarme por

temor a lo desconocido” (Paciente 5, Rosario).

3. Rol de enfermeria:

e Necesidad de mayor educacion en autocuidado 7.
e Demanda de un rol més activo en la coordinacion de la atencion y la “navegacion”

del sistema '#.

RESULTADOS

Fuente: Elaboracion propia
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B SABIA TARIRsMades no cubiertas reportadis POrPaGditeidon ER LS50y
Necesidad Frecuencia (%) IC 95% p-valor (X?)

Apoyo emocional 75% 62,3 —85,7 0.002

Acceso a 62% 48,8 — 74,7 0.008
medicamentos

Educacion en 58% 4,8 —-71,2 0.0212
Autocuidado

Analisis Tabla 1:

Los resultados muestran que el apoyo emocional constituye la necesidad no cubierta mas
prevalente, afectando a tres de cada cuatro pacientes (75%; 1C95%: 62,3-85,7). Le siguen en
importancia las dificultades en el acceso a medicamentos (62%; 1C95%: 48,8-74,7) y la
percepcion de una educacion en autocuidado insuficiente por parte de enfermeria (58%;
1C95%: 44,8-71,0). La significancia estadistica (p < 0,05) en todos los casos valida la
consistencia de estas carencias como problemas estructurales en la muestra estudiada. Estos
datos cuantitativos refuerzan la literatura que sefala la multidimensionalidad del impacto de
las ER %° y, particularmente, la brecha en la esfera psicosocial, un area de competencia
fundamental para la enfermeria !,

El anélisis desagregado por género y grupo etario se presenta en la tabla 2, relevando patrones

de vulnerabilidad especificos.

Tabla 2. Necesidades no cubiertas por género y grupo etario (n=50)
Grupo Mujeres Hombres Diferencia p-valor
Etario (n=32) (n=18)
18-35 afios 68% 55% +13% 0,042
36-50 aiios 74% 62% +12% 0,038
51-65 aiios 82% 80% +2% 0,156
65 anos 78% 61% +17% 0,021
Total 75,5% 64,5% +11% 0.008

Analisis de la Tabla 2:
El andlisis desagregado por género y edad revela hallazgos clave para la practica de enfermeria:
1) Brecha de género consistente: Las mujeres reportan sistematicamente mayores niveles
de necesidades no cubiertas en todos los grupos etarios (75,5% vs 64,5%; p=0,008).

Esta diferencia es mas pronunciada en el grupo de adultos mayores (>65 afios), con una
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brecha de 17 puntos porcentuales. Este hallazgo coincide con estudios internacionales
que documentan mayor carga psicosocial en mujeres con enfermedades raras®,"”.
Vulnerabilidad acumulativa: El grupo de 51 a 65 afios concentra la mayor prevalencia
general de necesidades no cubiertas (82% en mujeres, 80% en hombres). Este pico
sugiere una vulnerabilidad acumulativa en una etapa vital donde la progresion de la
enfermedad, la cronificacion de sintomas y el envejecimiento confluyen,
incrementando la complejidad del cuidado®.

Implicaciones para enfermeria: Estos resultados subrayan la necesidad imperiosa de
disenar intervenciones personalizadas que consideren el género y la etapa del ciclo
vital'*, especialmente enfocadas en apoyo emocional y estrategias de afrontamiento

para mujeres mayores de 50 afios, que constituyen el grupo de mayor riesgo'’.

DISCUSION

El hallazgo principal de este estudio es la alta prevalencia de necesidades no cubiertas en la
esfera emocional (75%) y la percepcion de un rol de enfermeria aun no desarrollado plenamente
en la atencion de pacientes con ER en Rosario. Estos resultados coinciden con la literatura
internacional en cuanto a que las ER generan necesidades multidimensionales que los sistemas
de salud no logran cubrir adecuadamente ['%!!l. Sin embargo, en el contexto especifico de
Rosario, una ciudad de tamafio medio en Argentina, esta problemadtica se agrava por la
fragmentacion del sistema de salud'® y la escasa formacion especifica en ER'2.

El rol de enfermeria identificado (educador, asistente y coordinador de cuidados) es consistente

con estudios previos 714

, pero contrasta con la realidad local, donde la falta de competencias
especificas es la norma. Esta brecha competencial sugiere la urgente necesidad de incluir en
los curriculos de grado y posgrado de enfermeria contenidos como: gestion de casos complejos,
asesoramiento genético basico, manejo de sintomas especificos de ER y estrategias de apoyo
emocional y comunicacion para pacientes y familias ®. La implementacion de estos contenidos
podria acercar la practica local a los estandares internacionales donde la enfermeria de practica
avanzada en ER es una realidad '.

La brecha de género identificada (mayor prevalencia en mujeres) ha sido documentada en

estudios recientes sobre enfermedades raras ®!7. Investigaciones con sindromes ligados al

cromosoma X han demostrado que las mujeres han sido sistematicamente subdiagnosticadas y
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excluidas de estudios clinicos, lo que resulta en mayores necesidades no cubiertas !’. Este
hallazgo refuerza la necesidad de enfoques de enfermeria con perspectiva de género.

La integracion de métodos mixtos permitio una triangulacion robusta 2, aunque el estudio tiene
limitaciones como el tamafio muestral acotado y el reclutamiento en una sola ciudad, lo que

puede limitar la generalizacion de los resultados a otras regiones del pais.

CONCLUSION o CONSIDERACIONES FINALES

Este estudio evidencia que los pacientes con enfermedades raras (ER) en Rosario enfrentan
brechas criticas en el acceso, el apoyo emocional y el cuidado de enfermeria especializado. El
hallazgo central posiciona a la enfermeria como un actor clave para la coordinacion de
cuidados, lo que se alinea con modelos internacionales de atencion centrada en el paciente [%101,
Confirmamos empiricamente esta necesidad en el contexto local.

La propuesta de un modelo integral de cuidado, con la enfermeria como eje coordinador, busca
superar el enfoque fragmentado '°. Su implementacion efectiva requiere:

1. Formacion especializada en ER para enfermeria, que desarrolle competencias en gestion de
casos y coordinacion interdisciplinaria 8.

2. Protocolos estandarizados de atencion que formalicen este rol .

3. Politicas sanitarias que prioricen las ER y destinen recursos para sostener el modelo ['3],
Futuras investigaciones deberian evaluar la efectividad de este modelo e intervenciones de
enfermeria comunitaria con perspectiva de género !, explorando ademas el uso de tecnologias

digitales para el seguimiento continuo.
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