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RESUMEN

Objetivo: analizar el rol del enfermero en el diagnéstico temprano y manejo de enfermedades raras.
Método: Revision sistematica de 15 articulos cientificos. Resultados y conclusion: Las enfermeras
desempeian un rol importante en la coordinacion asistencial, actuando como nexo entre diferentes
niveles y recursos sociosanitarios, donde el modelo de gestidn de casos demuestra ser una
estrategia efectiva. Cabe destacar que el acompafiamiento psicosocial liderado por enfermeria
contribuye significativamente a la adaptacion y calidad de vida de pacientes y familias,
particularmente en situaciones de vulnerabilidad como la pandemia COVID-19.

Descriptores: enfermedades raras; enfermedades no diagnosticadas; procesos patoldgicos.
(Fuente, DeCS).

ABSTRACT

Objective: Objective: to analyse the role of nurses in the early diagnosis and management of rare
diseases. Method: systematic review of 15 scientific articles. Results and conclusion: nurses play an
important role in care coordination, acting as a link between different levels and social and health
resources, where the case management model proves to be an effective strategy. It should be
emphasised that psychosocial support led by nurses contributes significantly to the adaptation and
quality of life of patients and families, particularly in vulnerable situations such as the COVID-19
pandemic.

Descriptors: rare diseases; undiagnosed diseases; pathologic processes. (Source, DeCS).
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INTRODUCCION

Las enfermedades raras (ER) constituyen un grupo heterogéneo de patologias
caracterizadas por su baja prevalencia (menos de 5 casos por cada 10.000
habitantes), alta complejidad diagnédstica y limitadas opciones terapéuticas (1). A
nivel mundial, se estima que existen entre 6.000 y 8.000 enfermedades raras
diferentes que afectan aproximadamente al 6-8% de la poblacién (3). Estas
patologias presentan un desafio significativo para los sistemas sanitarios debido a
su complejidad, cronicidad y el impacto multidimensional que generan en la vida de

los pacientes y sus familias (5).

El diagnostico temprano de las ER representa uno de los mayores retos
asistenciales, con una demora diagndéstica media de 4,8 afios, durante los cuales
los pacientes consultan a una media de 8 profesionales diferentes (9). Esta "odisea
diagnostica" tiene consecuencias devastadoras: progresion de la enfermedad,
tratamientos inadecuados, deterioro de la calidad de vida y sobrecarga familiar (13).
En este contexto, los profesionales de enfermeria, por su posicion estratégica en
todos los niveles asistenciales y su enfoque holistico, podrian desempefiar un papel
crucial tanto en la identificacidon precoz como en el manejo integral de estas

patologias (10).

No obstante, la literatura cientifica ha prestado escasa atencion al rol especifico de
la enfermeria en el ambito de las ER, centrandose principalmente en la perspectiva
médica o en patologias concretas (12). Cabe destacar que la relevancia de este
estudio radica en la necesidad de visibilizar y potenciar el rol enfermero como

elemento clave en la mejora de la atencion a personas con ER, especialmente
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considerando el impacto de la pandemia COVID-19, que ha evidenciado
vulnerabilidades adicionales en este colectivo (14). Asimismo, el desarrollo de redes
internacionales de enfermeria especializada en ER emerge como una estrategia

prometedora para mejorar los resultados asistenciales (5).

Este articulo tiene como objetivo analizar el rol del enfermero en el diagndstico

temprano y manejo de enfermedades raras.
METODO
Se realizd una revision sistematica de literatura PRISMA.

Se revisaron 15 articulos cientificos. Los términos MeSH y DeCS utilizados fueron:
"Rare Diseases", "Nursing", "Nursing Care", "Diagnosis", "Early Diagnosis",
"Disease Management”, "Nurse's Role", combinados mediante operadores

booleanos.
RESULTADOS

Los estudios analizados evidencian importantes déficits formativos entre los
profesionales de enfermeria respecto a las ER. En este sentido, Walkowiak y
Domaradzki (10) identificaron que el 91,2% de las enfermeras polacas encuestadas
consideraban insuficiente su formacién sobre ER, mientras que solo el 15,3% habia
recibido algun tipo de educacion especifica durante sus estudios universitarios. Esta
carencia formativa se traduce en inseguridad profesional y posibles retrasos

diagndsticos.

Por otra parte, Sinan et al. (9) evaluaron el conocimiento sobre ER entre diferentes
profesionales sanitarios en Bahréin, encontrando que las enfermeras presentaban

puntuaciones significativamente inferiores (p<0,01) en comparacion con médicos y
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farmacéuticos, especialmente en aspectos relacionados con la identificacién de
signos de alerta. Sin embargo, mostraban mayor sensibilidad hacia las necesidades

psicosociales de los pacientes.

Asimismo, Domaradzki y Walkowiak (11) analizaron las actitudes de estudiantes de
enfermeria hacia las ER, identificando que, pese a la limitada formacion académica
recibida, manifestaban gran interés por adquirir competencias especificas y

reconocian la importancia de su papel en el manejo de estas patologias.

La valoracion integral de enfermeria emerge como herramienta fundamental para la
identificacion precoz de signos y sintomas sugestivos de ER. De hecho, Cortés-
Martin et al. (3) destacan la posicion privilegiada del personal de enfermeria en
atencion primaria para detectar patrones atipicos de desarrollo en poblacion
pediatrica y manifestaciones clinicas inusuales en adultos, especialmente en
enfermedades como mastocitosis, donde los sintomas cutaneos pueden ser la

primera manifestacion (7).

En esta misma linea, Vacca (4) describe el papel crucial de enfermeria en la
detecciéon temprana de la enfermedad de Creutzfeldt-Jakob, mediante la
identificacion de cambios neuroldgicos sutiles y alteraciones comportamentales que
podrian pasar desapercibidos en valoraciones rutinarias. El estudio enfatiza la
importancia de incorporar herramientas de cribado especificas en la practica

enfermera habitual.

Cabe sefalar que en el ambito pediatrico, Monagle y Newall (8) sefialan la
contribucion enfermera en la deteccidon precoz de trastornos trombadticos raros en

neonatos y nifos, mediante la observacion sistematica de factores de riesgo y
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manifestaciones clinicas iniciales, permitiendo intervenciones terapéuticas

tempranas.

Por su parte, Morrison y Stevens (5) describen el desarrollo de una red global de
enfermeria especializada en ER como estrategia para mejorar la coordinacién
asistencial, los resultados preliminares muestran mejoras significativas en la
continuidad de cuidados y reduccion de complicaciones evitables. Las enfermeras
gestoras de casos se posicionan como figuras clave en la articulacion de recursos

sanitarios y sociales.

Por su parte, Melis et al. (12) analizaron intervenciones enfermeras en pacientes
con enfermedades reumaticas y musculoesqueléticas raras en tratamiento con
terapias bioldgicas, identificando que la coordinacién entre niveles asistenciales
liderada por enfermeria reducia significativamente los abandonos terapéuticos
(RR=0,68; 1C95%: 0,54-0,85) y mejoraba la adherencia al tratamiento.

Es importante destacar que Hermida-Ameijeiras (1) subraya el papel de las
enfermeras como "navegadoras del sistema" para pacientes con ER, facilitando el
acceso a recursos diagnésticos, terapéuticos y de apoyo, especialmente relevante
considerando la fragmentacion asistencial que caracteriza la atencion a estas

patologias.

Asi mismo, Somanadhan et al. (13) exploraron mediante revisién integrativa las
experiencias de nifos y jovenes con ER, identificando el acompanamiento
enfermero como factor determinante en la adaptacion psicosocial. Las
intervenciones enfermeras centradas en el empoderamiento y educacion familiar

mostraron efectos positivos en la calidad de vida percibida.
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En relacion con el contexto pandémico, Sanchez-Garcia et al. (14) evaluaron el
impacto de la COVID-19 en pacientes con ER, evidenciando un incremento
significativo de ansiedad y depresion. Las intervenciones enfermeras de
seguimiento telefonico y telematico demostraron efectividad en la reduccién de

sintomas psicolégicos (reduccion media de 4,2 puntos en escala HADS, p<0,001).

Por consiguiente, Rodriguez-Blanque et al. (6) analizaron las necesidades
especificas de mujeres con ER durante embarazo, parto y puerperio, destacando el
papel de la enfermeria obstétrico-ginecoldgica en la adaptacion de protocolos
asistenciales y el abordaje de la sexualidad, frecuentemente desatendida en este

colectivo.
CONCLUSION

Las enfermeras desempefian un rol importante en la coordinacién asistencial,
actuando como nexo entre diferentes niveles y recursos sociosanitarios, donde el
modelo de gestidn de casos demuestra ser una estrategia efectiva. Cabe destacar
que el acompafamiento psicosocial liderado por enfermeria contribuye
significativamente a la adaptacion y calidad de vida de pacientes y familias,
particularmente en situaciones de vulnerabilidad como la pandemia COVID-19. Por
tanto, el reconocimiento y potenciacion del rol enfermero, junto con el desarrollo de
redes internacionales especializadas, constituyen estrategias clave para mejorar el
diagndstico temprano, optimizar el manejo terapéutico y elevar la calidad asistencial
ofrecida a este colectivo especialmente vulnerable.
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