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RESUMEN 
Introducción: Las enfermedades raras generalmente evolucionan de manera rápida y agresiva, además de 
caracterizarse por una muy baja prevalencia. Existe mucho desconocimiento en torno a las experiencias del 
paciente y su trayectoria terapéutica desde una perspectiva biopsicosocial, lo cual genera retrasos en el inicio de 
las trayectoria terapéutica y tratamientos inespecíficos. Objetivo: Comprender y analizar el concepto de odisea 
o trayectoria terapéutica de pacientes con enfermedades raras desde un modelo biopsicosocial. Metodología: 
Se realizó una revisión narrativa de literatura científica con palabras claves en la base de datos PubMed. Para la 
selección de artículos se utilizó como guía la metodología PRISMA. La búsqueda inicial arrojó un total de 119 
artículos y luego de la revisión de título y abstract 34 de ellos fueron seleccionados para lectura de texto completo. 
Finalmente, 28 fueron usados para esta revisión. Desarrollo: Ningún artículo definió el concepto de odisea o 
trayectoria terapéutica, sin embargo, ambos términos son usados frecuentemente para referirse a las experiencias 
de los pacientes con enfermedades raras. Estas experiencias tienen un fuerte componente biopsicosocial e 
impacto en la calidad de vida de los pacientes y familiares. Conclusión: Conocer sobre las trayectorias 
terapéuticas de pacientes con enfermedades raras es fundamental para realizar mejoras en el sistema de salud 
y aumentar el conocimiento que tiene la comunidad sobre las enfermedades raras. Incluir una perspectiva de 
trayectoria terapéutica con equipos interdisciplinarios durante los procesos de atención de personas con 
enfermedades raras puede disminuir el impacto en las dimensiones biológicas, psicológicas y sociales para 
mejorar la calidad de vida de los pacientes. 
Palabras clave: Enfermedades raras, Modelos biopsicosociales, Calidad de vida. 
 

INTRODUCCIÓN 
Esta investigación surge de la participación de 

estudiantes de la Facultad de Medicina de la 
Universidad del Desarrollo en el proyecto PONT-
UDD. Las dos primeras autoras son estudiantes de 
pregrado de la Facultad de Medicina, y participaron 
de forma voluntaria en esta revisión durante el año 
2022, con el apoyo de una estudiante de Doctorado 
en Ciencias e Innovación en Medicina. 

Las Enfermedades Raras (ER) son un grupo de 
enfermedades que generalmente evolucionan de 
manera rápida y agresiva, y que tienen una baja 
prevalencia en la población, presentándose entre el 
3,5% y 5,9 % de la población a nivel mundial1. Las 
bajas prevalencias de estas enfermedades hacen 
que la información y conocimiento sobre éstas sea 
escasa2, impactando en demoras en diagnósticos y 
tratamientos. Esto ha repercutido negativamente en 
el abordaje de las necesidades de las personas con 
ER, tanto en el ámbito de la atención sanitaria como 
en la provisión de servicios sociales3.  

Al no existir un abordaje sistémico e integral en los 
sistemas de salud para la atención de estos pacientes, 
se desatienden distintas dimensiones de la vida, los 
que se pueden separar en 3 áreas o dimensiones: (i) 
biológica, (ii) psicológica, y (iii) social, que forman parte 
del modelo biopsicosocial de atención en salud4. Estas 
áreas forman parte de la Trayectoria Terapéutica (TT) 
u odisea en personas con ER. 

La TT en las ciencias de la salud es un campo 
emergente de investigación que tiene como fin 
conocer la experiencia del paciente para incorporar 
mejoras en los sistemas de salud y provisión de 
servicios sanitarios, sin embargo, no se reconoce una 
definición única en el ámbito sanitario5, y el concepto 
es utilizado frecuentemente como el camino que 
realiza una persona en búsqueda de soluciones a sus 
problemas de salud, incluyendo la asistencia clínica, 
el tratamiento y rehabilitación6, e incluye las 
experiencias que vive una persona al momento de 
interactuar con el sistema de salud7 y los procesos 
administrativos y organizacionales que debe efectuar 
el sistema de salud para realizar la atención del 
paciente8. En este contexto, para la comprensión y 
conocimiento de las TT es fundamental reconocer la 
voz y experiencia del paciente y su familia8,9. 

En Chile, se ha avanzado en el reconocimiento de 
las ER como un problema de salud relevante. 
Algunas ER han logrado tener cobertura sanitaria a 
través de la Ley de Garantías Explícitas de Salud 
(GES), Ley Ricarte Soto (LRS) y el Plan Nacional de 
Alimentación Complementaria (PNAC) del INTA, sin 
embargo, la cobertura aún es muy limitada. Por esta 
razón, se ha avanzado en la elaboración de una 
propuesta de Plan Nacional para ER, poco frecuentes 
o huérfanas que tiene como énfasis la prevención, 
detección precoz, diagnóstico oportuno, tratamiento 
adecuado, cuidados paliativos y seguimiento, así 
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como también, la efectiva provisión de servicios para 
su protección e inserción social3. Estos avances han 
fomentado el desarrollo de la investigación en ER en 
el país, la que ha estado centrada principalmente en 
la comprensión de las ER a nivel molecular, 
facilitando diagnósticos y tratamientos. Sin embargo, 
en Chile no existen publicaciones científicas sobre las 
TT de pacientes con ER y sobre el impacto biopsico-
social de estas enfermedades en las personas.  

Por esta razón, esta revisión de literatura tiene 
como objetivo comprender el concepto de odisea o 
TT de pacientes con ER desde una mirada 
biopsicosocial. Conocer esta información es clave 
para brindar una atención integral y multicultural a 
pacientes con ER que permita disminuir los impactos 
negativos en su calidad de vida, y para reconocer la 
importancia de la participación de pacientes y 
sociedad en la toma de decisiones de salud. Los 
resultados de esta revisión pueden contribuir a la 
implementación del Plan Nacional de ER, a mejorar 
la atención clínica de los pacientes, y a la inclusión y 
comprensión de la sociedad de estas condiciones de 
salud. 
 
METODOLOGÍA 

Para lograr el objetivo planteado se realizó una 
revisión narrativa de literatura científica en la base de 
datos PubMed, utilizando como referencias las 
directrices propuestas por PRISMA. La revisión se 
realizó durante agosto 2022 con la siguiente ecuación 
de búsqueda: ((((("'disease rare") OR ("rare 
disease")) OR ("Orphan Diseases")) OR ("Disease, 
Orphan")) OR ("Orphan Disease")) AND 
(((((((((("therapeutic trajectories") OR("therapeutic 
trajectories")) OR ("Undiagnosed diseases")) OR 
("Patient pathways")) OR ("patient experience")) OR 
("pathways to treatment")) OR ("Patient navigation")) 
OR ("patient journey")) OR ("Patient trajectory")) OR 
("'Odyssey")).  

Para identificar la mayor cantidad de artículos 
disponibles, y considerando la escaza investigación 
sobre TT y ER, no se emplearon filtros de idioma ni año 
de publicación. Los criterios de selección para los 
artículos fueron: (i) el artículo está enfocado en ER 
como un concepto general o de forma específica, (ii) el 
artículo incluye como concepto clave las TT/odiseas de 
los/las pacientes, (iii) el artículo incluye en su 
investigación la experiencia de los pacientes con ER, 
familiares y/o cuidadores. La búsqueda arrojó un total 
de 119 artículos. Los artículos fueron exportados a 
Rayyan para que los autores realizaran la selección en 
base a los criterios de inclusión establecidos. No hubo 
artículos duplicados. Después de la lectura de título y 
abstract se eliminaron 85 artículos. Posteriormente, 
fueron leídos en texto completo 34 artículos, eliminando 
5 artículos por no cumplir los criterios de inclusión. 
Finalmente, para la revisión narrativa se utilizaron 28 
artículos. La Figura 1 muestra el flujograma de 
búsqueda en base a las recomendaciones PRISMA. 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
Figura 1. 
Flujograma 
PRISMA de 
búsqueda de 
literatura 
científica. 

 
DESARROLLO 
Características de los artículos seleccionados: 

El 60% de los artículos seleccionados son de 
Europa. Al analizar por país, la mayoría de las 
publicaciones son de Estados Unidos, Reino Unido, 
Alemania y España. La distribución geográfica de las 
publicaciones se observa en la Figura 2. El 
paradigma de investigación más utilizado fue el 
cualitativo, presente en un 59% de los artículos 
seleccionados. 

 
 
Figura 2. 
Distribución 
geográfica 
según país de 
origen de los 
participantes 
(muestra). 

 
Concepto de TT y Odisea: 

El concepto de TT u odisea no fue definido en 
ningún artículo seleccionado, sin embargo, se 
reconoce su uso para referirse a la cadena de 
eventos sucesivos que forman una trayectoria 
elaborada por el individuo y su familia en el proceso 
salud-enfermedad, en la búsqueda por alcanzar un 
patrón de normalidad aceptado culturalmente10. La 
TT es un camino lleno de dificultades, como 
diagnósticos equivocados, tratamientos incorrectos, 
numerosas visitas a especialistas, numerosos y 
múltiples exámenes, etc., lo que provoca en la 
persona un gran desconocimiento sobre cómo será 
su condición en el presente y futuro11. Además, se 
reconoce que este proceso no siempre es lineal, sino 
que implica muchos obstáculos para el paciente que 
impactan directamente en los tiempos de la TT, por 
ejemplo, Hytiris et al12 identificaron que un 24% de 
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personas diagnosticadas con ER había obtenido el 
diagnóstico durante los 6 meses posterior al inicio de 
síntomas, y un 20% entre 1 y 3 años después del 
inicio de los síntomas. Además, se debe considerar 
que un paciente con este tipo de enfermedades 
consulta generalmente de 6 a 13 doctores antes de 
ser diagnosticado13-15, lo que también genera costos 
económicos asociados a la realización de exámenes 
y pagos de consultas16. 

Una investigación que aplicó el método Delphi17 
identificó que las ER que necesitan mayor apoyo 
diagnóstico son los trastornos metabólicos, autoin-
munes, neuromusculares y enfermedades cardiopul-
monares. 
 
TT u odisea desde una mirada biopsicosocial: 

En los artículos seleccionados se lograron 
identificar las tres dimensiones del modelo 
biopsicosocial: biológica, psicológica y social, que se 
detallan a continuación: 
 
a) Dimensión Biológica: 

En la dimensión biológica tienen gran importancia 
los estudios genéticos y moleculares, porque son 
clave para diagnosticar algunas ER que tienen sus 
etiologías en trastornos genéticos, como es el caso 
de la atrofia muscular espinal con dificultad 
respiratoria, que presenta una mutación del gen 
IGHMBP2 del cromosoma 11q13.318. 

Los síntomas y signos de las ER dependen de la 
estructura biológica que está afectada, por esta 
razón, hay ocasiones en que las manifestaciones 
clínicas son inespecíficas, lo que retrasa la obtención 
de un diagnóstico específico19. Estas manifesta-
ciones clínicas pueden asociarse a compromiso en la 
satisfacción de necesidades biológicas básicas, 
como el sueño y el desempeño de actividades 
básicas de la vida diaria20, por ejemplo, el hiperinsu-
linismo congénito, requiere adecuaciones en la 
alimentación de forma permanente durante toda la 
vida, en la cual la persona tiene que controlar su 
ingesta de proteínas, impactando en su calidad de 
vida21. 

En algunas ocasiones las ER generan cambios 
físicos en las personas, los que pueden ser 
observados y reconocidos por otros, quienes en 
ocasiones pueden burlarse o realizar comentarios 
que afectan emocionalmente a las personas con 
ER22. 

Otro aspecto que tiene importancia en la 
dimensión biológica es la presencia de dolor asociado 
a la ER. Algunas ER tienen episodios de dolor agudo, 
que, si bien son identificados por profesionales de la 
salud, al ser un síntoma inespecífico no permite 
diagnósticos oportunos. Un ejemplo de esto es el 
caso de las personas con angioedema hereditario19. 
El dolor también puede aparecer asociado a 
tratamientos, por ejemplo, el tratamiento para 
pacientes con Hipofosfatemia ligada al Cromosoma 

X, que genera como efectos adversos deformidades 
de huesos y dolor23. 

Es importante destacar que actualmente, los 
tratamientos en las ER no sólo están centrados en las 
bases moleculares de las ER, sino que, además, 
incluyen la experiencia de los pacientes. Un ejemplo 
de esto es el uso de las medidas de resultado 
centradas en el paciente (PCOM), que utilizan tanto 
información cuantitativa como cualitativa para la 
medición de efectividad de tratamiento20. 
 
b) Dimensión Psicológica: 

La dimensión psicológica y su impacto en TT de 
pacientes es la que aparece con mayor frecuencia en 
los artículos seleccionados. En esta dimensión se 
pueden encontrar alteraciones conductuales y 
psicopatológicas que influyen y afectan el proceso de 
adaptación a la enfermedad y la calidad de vida de la 
persona y familiares24.  

Una encuesta identificó una alta prevalencia de 
enfermedades mentales en pacientes con ER y sus 
familiares, predominando la ansiedad y depresión25. 
En algunos casos, padres de hijos con ER refieren 
haber pensado en cometer suicidio por miedo, 
desesperación, angustia y frustración25. También se 
identifican experiencias con pensamientos y 
sentimientos positivos, como la capacidad de tomar 
decisiones, pensar con claridad, el afrontamiento 
efectivo de problemas, sentimientos de utilidad y 
optimismo respecto al futuro26, no obstante, estos se 
experimentaron en menor proporción que los 
negativos y con un menor impacto e influencia en sus 
vidas. Estos sentimientos positivos o negativos 
también pueden variar dependiendo de la ER, por 
ejemplo, una investigación española determinó que 
uno de los factores emocionales de mayor impacto, 
era el sentirse desamparado e indefenso27. 

Otro aspecto relevante en la dimensión 
psicológica es el sentido de identidad que se ve 
afectado durante la TT, ya que las expectativas y 
autopercepción van cambiando según la evolución de 
la enfermedad y el tratamiento28. 

Distintos sentimientos se identifican durante la TT 
de ER. El sentimiento de culpa y miedo están 
presentes durante la TT de adultos debido a la 
posibilidad de transmitir la enfermedad a las 
siguientes generaciones, originado problemas en la 
pareja frente a la decisión de tener hijos o no. En el 
caso de las personas con ER que han tenido hijos o 
hijas con la ER, la culpa es permanente27. El 
sentimiento de alivio se identifica posterior al 
diagnóstico asociado a tener un nombre para su 
condición de salud y las esperanza de empezar un 
tratamiento, sin embargo, este sentimiento de alivio 
es breve debido a la falta de información y 
conocimiento sobre el diagnóstico y pronóstico29.  

Long et al. identificaron en personas y padres de 
niños con afecciones mitocondriales que la TT se ve 
entorpecida posterior al diagnóstico por una 
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respuesta emocional de los padres asociada a la falta 
de información sobre la enfermedad30. 

Otra de las aristas del lado psicológico, es la 
cantidad de comentarios negativos y apodos que 
reciben algunos pacientes con ER, ya que deben 
soportar que los llamen hipocondríacos, que digan 
que tienen problemas psicosomáticos, o incluso, que 
simulan tener una condición que realmente no tienen, 
lo que lleva a que sientan que no los están 
respetando como personas y tampoco validando 
como pacientes31. Por esta razón, la relación médico-
paciente es fundamental para que la familia y 
paciente tengan una trayectoria con menos estrés 
psicológico. Una buena relación médico-paciente se 
genera cuando los pacientes y familiares logran 
responder sus preguntas por medio de lo transmitido 
por el personal de salud31. 

Por la información presente en la literatura sobre 
los componentes psicológicos en ER es fundamental 
contar con apoyos en salud mental durante la TT, sin 
embargo, Nunn28 identificó que sólo 1 de cada 7 
pacientes con ER recibe apoyo psicológico. En otro 
estudio, un 54% de los encuestados no habían tenido 
acceso a ningún tipo de apoyo psicológico 
profesional, y que a solo un 2% se le ofreció apoyo 
psicológico al momento del diagnóstico32. Bogart et 
al33 identificaron que solo un 31% de pacientes con 
ER informaron estar conformes con el apoyo 
psicológico entregado. Long et al identificaron que la 
mayoría de los pacientes con ER participantes de un 
focus group informaron no haber recibido ningún 
asesoramiento formal sobre salud mental30. 
 
c) Dimensión Social: 

En términos generales, la dimensión social en 
personas con ER se ve afectada debido a los cambios 
de roles que deben realizar en su familia a causa de 
la enfermedad, el sentir dependencia de otros, el 
rechazo y la discriminación social24. La dependencia 
es percibida por los pacientes como incómoda y 
desagradable, pero necesaria para vivir28. El 
desarrollo profesional de las personas con ER se ve 
afectado por los síntomas y el compromiso clínico de 
las ER20. Además, la comprensión del entorno de la 
persona con ER va cambiando durante la TT, 
disminuyendo en el transcurso de la enfermedad27 
generando aislamiento social32. Este aislamiento 
hace que las personas con ER busquen redes de 
apoyo principalmente en familia, amigos y servicio 
hospitalario, sistema escolar y otros servicios de 
salud12.  

Los grupos de apoyo son espacios creados por la 
sociedad civil para el apoyo a personas con ER. Una 
investigación identificó que un 63% de los 
encuestados conocían algún grupo de apoyo; de las 
personas que conocen un grupo de apoyo el 90% 
forma parte del grupo12. Sin embargo, otro estudio34 
identificó que más del 80% de pacientes con ER no 
participaba en ningún grupo de apoyo. Sobre los tipos 

de apoyo que se entregan, el mismo estudio identificó 
que un 24% entrega apoyos para necesidades 
especiales, otro 24% apoyos para ER en general, un 
21% apoyos generales, un 18% para apoyo en base 
a síntomas, un 6% apoyos para enfermedades 
específicas, y un 6% para enfermedades no 
diagnosticadas34. Un ejemplo de grupo de apoyo es 
una incipiente y prometedora iniciativa que fomenta 
la generación de redes de participación de pacientes 
para que trabajen de manera colaborativa a través de 
investigaciones clínicas, como la Red de 
Enfermedades no Diagnosticadas (UDN) en Estados 
Unidos35. 

En el caso de los niños, niñas y adolescentes 
(NNA), su desarrollo social se ve afectado debido a la 
ausencia a clases por largos periodos de tiempo, lo 
que también perjudica su desarrollo académico y 
proceso de adquisición de aprendizajes28. 

Finalmente, el sistema de salud también impacta 
en la dimensión social de las personas con ER, 
principalmente a través de problemas en la gestión de 
horas de atención, mala comunicación entre el equipo 
de salud y falta de flexibilidad para satisfacer las 
necesidades de los pacientes y sus familias15. Esto 
es relevante ya que el sistema de atención tiene un 
rol predominante en el impacto social del paciente 
que cursa con la enfermedad, ya que a través de éste 
se vivencia la mayor parte de la trayectoria 
terapéutica. 
 
CONCLUSIÓN 

En el estudio de las ER es fundamental 
comprender las TT desde una mirada biopsicosocial, 
ya que la complejidad de estas enfermedades y la 
falta de conocimiento existente sobre algunas 
repercute negativamente en la calidad de vida de los 
pacientes con ER y sus familiares. En el contexto de 
Chile, la ausencia de investigación sobre TT en 
pacientes con ER es una limitación en la 
implementación de un modelo de atención de salud 
integral, por lo que esta revisión aporta con 
información global sobre el impacto en la calidad de 
vida de las personas con ER desde una mirada 
biopsicosocial, contribuyendo al vacío de 
conocimiento existente en el país. Además, la 
evidencia demuestra la importancia de crear un 
modelo de atención integral, intercultural e 
interdisciplinario para una mejor atención, incremen-
tando el conocimiento del impacto biopsicosocial en 
las personas con ER y sus familiares.  

Algunas de las áreas prioritarias a abordar son la 
salud mental, la inclusión y participación social de las 
personas con ER, áreas reconocidas como relevantes 
por pacientes y familiares. Debido a esto, es necesario 
realizar procesos de educación y sensibilización a la 
ciudadanía, para que comprendan qué son las ER y 
disminuir las discriminaciones y abusos, para lo cual 
será fundamental contar con el apoyo y participación de 
los grupos organizados de la sociedad civil. 

104 
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Las limitaciones de esta revisión están centradas 
en la escasa literatura científica sobre las TT en ER 
en Chile y en países de la Región, por lo que la 
información presentada debe ser comprendida de 
una forma panorámica. Sin embargo, se logran 
resultados concluyentes en base a la información 
disponible.  

Esta revisión de literatura amplió las 
competencias en investigación en salud y de trabajo 
en equipo en las autoras. Aportó bastante a la 
formación de pregrado como estudiantes del área de 
la salud, porque enseña a ser más humanos, a 
preocuparse de implementar una atención integral y 
completa, aportando a una mejor calidad de vida de 
los pacientes con ER. Al ser un tema muy relevante 
del cual se habla muy poco, se puede tener una 
mirada distinta para los próximos años de estudio y 
llegar a ser profesionales más íntegros. A futuro, 
sería interesante analizar más profundamente cómo 
afectan las áreas en los distintos rangos etarios, 
teniendo así una visión más clara de cómo colaborar 
de manera más específica a la vida los pacientes 
según sus necesidades. 
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