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Informacion sobre los patrocinadores de

la encuesta

Informacidén sobre Black Women's Health Imperative
(BWHI)/Rare Disease Diversity Coalition (RDDC)

PDDC*

RARE DISEASE DIVERSITY COALITION

\\\\\‘

Black Women's Health Imperative (BWHI) es una
organizacion nacional sin fines de lucro dedicada a
promover la equidad en salud y la justicia social para las
mujeres negras a lo largo de su vida mediante politicas,
defensa, educacion, investigacion y desarrollo de
liderazgo. La organizacion identifica los problemas de
salud mas urgentes que afectan a las 22 millones de
mujeres y nifias negras del pais e invierte en las mejores
estrategias y organizaciones que ayudan a alcanzar sus
objetivos. Puede encontrar mas informaciéon sobre BWHI

en bwhi.org.

Rare Disease Diversity Coalition (RDDC) es una iniciativa
impulsada por BWHI para abordar los desafios
extraordinarios que enfrentan las poblaciones con
enfermedades raras que histéricamente han tenido poca
representacion. RDDC relne a expertos en enfermedades
raras, defensores en el dmbito de la salud y la diversidad y
lideres de la industria para identificar y abogar por
soluciones basadas en evidencia que reduzcan las
disparidades raciales en la comunidad que tiene
enfermedades raras. Puede encontrar mas informacion
sobre RDDC en rarediseasediversity.org.

El grupo de trabajo de pacientes y cuidadores de Rare
Disease Diversity Coalition (ahora conocido como grupo
de trabajo sobre la experiencia de los pacientes,
proveedores y cuidadores) esta integrado por 52
defensores individuales de enfermedades raras y lideres
de organizaciones sin fines de lucro enfocadas en las
enfermedades raras, sociedades profesionales, centros
meédicos, fabricantes de farmacos y otras partes
interesadas clave.

Informacién sobre la Organizacién
Nacional de Enfermedades Raras (NORD®)

q:sl.p.. ®
/ ‘ National Organization
for Rare Disorders

La Organizacion Nacional de Enfermedades Raras (NORD®)
es la organizacion de defensa independiente mas
importante, que representa a mas de 30 millones de
estadounidenses afectados por una enfermedad rara.

En NORD, estamos comprometidos con la identificacion, el
tratamiento y la cura de mas de 10,000 enfermedades
raras, de las cuales alrededor del 95 % carecen todavia de
un tratamiento o una terapia que cuente con la aprobacién
de la FDA. NORD comenzd como un pequeno grupo de
defensores de pacientes que formd una coalicién para
unificar y movilizar el apoyo necesario para la aprobacion
de la Ley de Medicamentos Huérfanos de 1983. Durante
mas de 40 afios, NORD ha encabezado el camino al darles
voz a las necesidades de la comunidad que tiene
enfermedades raras, impulsar politicas e iniciativas
educativas de apoyo, promover las investigaciones
médicas y proporcionar servicios para los pacientes y los
familiares para las personas que mas los necesitan. NORD
también es la sede de mas de 360 organizaciones miembro
enfocadas en enfermedades especificas, sus comunidades
y colaboradores, asi como de muchas otras organizaciones
que abogan por causas concretas importantes para la
comunidad que tiene enfermedades raras.

Desde su fundacion, NORD ha buscado abordar los
problemas de equidad en salud para la comunidad que
tiene enfermedades raras en los Estados Unidos.
Representar a pacientes y familias afectadas por mas de
10,000 enfermedades raras Unicas ha llevado a NORD a
centrar sus esfuerzos en las labores de difusiény enla
participaciéon de las comunidades desatendidas y,

con frecuencia, aisladas con el objetivo de crear una
comunidad unificada que procure impulsar politicas
publicas, acelerar las investigaciones y mejorar la atenciéon
a los pacientes.

Puede obtener mas informacion sobre la Organizacion
Nacional de Enfermedades Raras (NORD®) en
rarediseases.org.
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Antecedentes

Enlos Estados Unidos, las enfermedades raras
afectan a poblaciones pequerias de pacientes
(menos de 200,000 personas), aungue, en algunos
casos, son poblaciones mucho mas reducidas.
Estas poblaciones mas pequenas de pacientes
o de las cuales el 95 % carecen de un dificultan tanto el diagnéstico como el acceso a la

tratamiento aprobado por la FDA (2). atencidn clinica y a los tratamientos.

Hay mas de 10,000 enfermedades
raras diferentes (1),

\

Do Do
Do Do
Do Do

Las personas que viven con enfermedades raras suelen enfrentarse a una prolongada y ardua “odisea diagndéstica”. Segun un estudio
de NORD de 2020, “Obstaculos para el diagnéstico, la atencién y el tratamiento de las enfermedades raras en los EE. UU.:

Andlisis comparativo de 30 afios”, mas de una cuarta parte de los pacientes que tienen una enfermedad rara dedican siete aflos 0 mas
hasta que reciben un diagndstico correcto, un incremento respecto al 15 % registrado hace 30 afios. Ademas, mas de un tercio de los
pacientes que tienen una enfermedad rara reciben por lo menos un diagnéstico erréneo durante el proceso de diagndstico.

La especializacién médica limitada probablemente sea un factor determinante, junto con otros factores como las complejas
manifestaciones de estas enfermedades que afectan a varios sistemas de érganos, lo que da lugar a la necesidad de consultar a
varios especialistas médicos. Estos factores también incluyen los tiempos de espera para ver a un especialista y la necesidad de
realizar andlisis de diagndstico adicionales para descartar o confirmar un diagnostico (3).

En todas las comunidades que tienen enfermedades raras, los retrasos en el diagndstico representan una carga y disminuyen los
resultados relacionados con la salud. Los datos demuestran que los retrasos en el diagndstico afectan de manera desproporcionada a
los pacientes de comunidades histéricamente desatendidas, lo que exacerba las desigualdades en materia de salud que han
persistido durante mucho tiempo. Al mismo tiempo, el acceso rapido a analisis de diagndstico es de gran importancia para las
personas con enfermedades raras, ya que a menudo enfrentan sintomas progresivos y degenerativos. Por ejemplo, segidn el mismo
estudio de NORD de 2020, la realizacién de pruebas de deteccidn para recién nacidos aumenta de manera considerable las
probabilidades de que los pacientes con enfermedades raras reciban un diagndstico de manera oportuna (es decir, en un plazo de
seis meses) (3). De manera similar, cuando a las personas afectadas por las enfermedades raras se les realizan andlisis genéticos,
tienen mas probabilidades de recibir un diagndstico oportuno que cuando no se les hacen, aunque la diferencia no fue
estadisticamente significativa debido al tamario limitado del conjunto de datos del estudio de NORD (3).

Por dltimo, una cantidad cada vez mayor de terapias innovadoras para enfermedades raras cuenta con intervalos de tratamiento
limitados, lo que significa que cualquier retraso en el diagnéstico puede (y de hecho lo hace) excluir a los pacientes que tienen
enfermedades raras de la participacion en ensayos clinicos y posiblemente impida que reciban beneficios de ellos o que reciban
terapias aprobadas por la FDA. Dado que para muchas enfermedades raras las opciones de tratamiento alternativas son limitadas o
inexistentes, estos retrasos pueden ser particularmente devastadores para los pacientes y sus familias.

A estos desafios para el diagnéstico, la atencidn y los tratamientos se suma una capa adicional de disparidades en materia de salud,
que afectan de manera desproporcionada a comunidades marginadas como los grupos étnicos minoritarios, las poblaciones rurales,
las comunidades LGBTQ+ y los estadounidenses de ingresos bajos, entre otros. Ni el impacto de estas disparidades en materia de
salud en el diagndstico, el tratamiento y los resultados clinicos de los pacientes con enfermedades raras ni la carga sobre sus
cuidadores se han investigado sistematicamente en las 10,000 enfermedades raras ni en subpoblaciones especificas.




Resumen egjecutivo

En 2022, con el objetivo de aprovechar la experiencia colectiva y las vivencias de las diversas partes interesadas, Rare Disease
Diversity Coalition (RDDC) reuni6 al grupo de trabajo de pacientes y cuidadores, compuesto por 52 pacientes con enfermedades
raras, defensores y lideres de distintos sectores, incluidas organizaciones sin fines de lucro, sociedades profesionales, centros
médicos y fabricantes de farmacos. La finalidad de este grupo era identificar los datos faltantes especificos de la experiencia de los
pacientes que podian proporcionar informacion sobre las perspectivas y los desafios unicos que enfrentan los pacientes y cuidadores
de las poblaciones que histéricamente han tenido poca representacion. El grupo determind que una encuesta nacional seria la mejor
herramienta para recolectar datos fundamentales y comenzar a identificar y rectificar las brechas en el diagndstico, la atencién y el
acceso a terapias para poblaciones de pacientes diversas y con poca representacion.

En 2022, RDDC y la Organizacién Nacional de Enfermedades Raras (NORD) firmaron un acta de acuerdo para llevar a cabo esta
iniciativa sin precedentes: elaborar una encuesta nacional dirigida a pacientes que tienen enfermedades raras y sus cuidadores de
comunidades con poca representacion en diversas dreas de enfermedad. El objetivo principal era cerrar las brechas cruciales de
conocimiento y obtener informacién sobre las perspectivas y los desafios Unicos de estas personas en relacion con el acceso y la
asequibilidad de la atenciéon médica. Al centrarse en pacientes que tienen poca representacion, la intencién fue obtener informacion
esencial que facilitara una comprension mas profunda de las brechas y los obstaculos que existen para el diagndstico, la atencion y el
acceso a tratamientos.

El estudio tenfa como objetivo reclutar a 2,000 encuestados, de las cuales el 60 % debia provenir de comunidades con poca
representacién segun factores como la raza, el origen étnico, la orientacién sexual, el nivel socioecondmico o el lugar de residencia.
Este objetivo de reclutamiento se superd, alcanzando un total final de 2,848 encuestados. Entre los encuestados, la mayoria (78 %)
eran personas con una enfermedad rara, mientras que el resto de las encuestas (22 %) fueron completadas por un cuidador de una
persona con una enfermedad rara. Casi todos los encuestados completaron la encuesta en inglés (99 %).

En total, 1,114 encuestados (42 %) cumplian con la definicidn de pertenecer a una 0 mas comunidades con poca representacion; sin
embargo, el 55 % de los cuidadores que respondieron la encuesta provenian de esas comunidades. El grupo mas grande de
encuestados estuvo compuesto por personas negras, indigenas o de color (Black, Indigenous, or Persons of Color, BIPOC), con 448
participantes. Ademas, 433 encuestados se encontraban por debajo del umbral federal de pobreza, 329 se identificaron como
integrantes de la comunidad LGBTQ+, 270 vivian en comunidades rurales segun el cédigo postal comunicado y 204 eran hispanos o
latinos. Las personas pueden pertenecer a mas de un grupo con poca representacion. Por ejemplo, entre las personas BIPOC, el 10 %
son hispanas, el 20 % pertenecen a la comunidad LGBTQ+, el 28 % cumplen con la definicién federal de pobreza y el 9 % viven en una
comunidad rural.

El perfil demografico de los encuestados se puede desglosar por género, nivel educativo y capacidad. Los encuestados con una
enfermedad rara eran predominantemente mujeres (74 %) y esta proporcién fue adin mayor entre los cuidadores (88 %). El nivel
educativo varié ampliamente, desde algunas personas que no habfan asistido a la escuela hasta un 47 % que tenian un titulo universitario.
Al ser consultados sobre su capacidad, el 25 % de los encuestados indicaron que no podia trabajar debido a una discapacidad.

FIGURA 1: Distribucién de los encuestados del estudio segtn a) su funcién en la comunidad que tiene enfermedades raras y b) su
pertenencia a una comunidad representada o con poca representacion

Los grupos que tienen poca representacion incluyen BIPOC (personas negras, indigenas y de color), personas de origen étnico
hispano, integrantes de la comunidad LGBTQ+, hogares con ingresos por debajo del nivel de pobreza o residentes en
cdédigos postales rurales.

a)

Cuidadores
22 %

Representados

Con poca 52 %
representacion

Personas con una
48 %

enfermedad rara
78 %
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Los encuestados enfrentaron 14 posibles factores que pudieron haber provocado que retrasaran la atenciéon o que se
abstuvieran de buscarla. En el caso de siete de estos obstaculos, mas de una cuarta parte de la poblacion indicd que
provocaron retrasos en la atencién o que evitaran buscarla. Estos factores incluyeron cuestiones relacionadas con el
bienestar emocional, restricciones econdmicas, limitaciones derivadas de la enfermedad rara que tienen,
preocupaciones por la pandemia de COVID-19 e inquietudes respecto a las interacciones con los proveedores de
atencion médica. El obstaculo que mas se comunicé fue sentirse abrumado por manejar la vida, la atencion o las
responsabilidades de cuidado (50 % en total). La proporcion de personas que comunicaron este obstéaculo fue mayor
entre las comunidades con poca representacion y la mas alta fue del 72 % en la comunidad LGBTQ+.

Cuando la encuesta se centré en los obstaculos econémicos para la atencién, el 21 % de los encuestados indicé que,
durante el Ultimo afo, no pudieron costear los medicamentos recetados y el 20 % sefialé que no pudieron pagar la
atencion dental. Entre los encuestados con poca representacion, se comunicaron proporciones aun mayores de
incapacidad para costear la atencion.

HALLAZGOS CLAVE INICIALES:

FIGURA 2: Proporcién de encuestados que comunicaron obstaculos que provocaron que retrasaran la atencién o se
abstuvieran de buscarla

¢<Ha retrasado la atencidn o ha decidido no recibirla por alguno de los siguientes motivos en los Ultimos 12 meses?

Le preocupaba su estado de inmigracion. I

Le preocupaba poder completar todos los formularios o entender
lo que debia hacer.

Necesitaba trasladarse para recibir la atencion médica y no tenia
donde quedarse.

Vive en una zona rural donde la distancia hasta el proveedor de
atencion médica es demasiado extensa.

Experimentaba inestabilidad en la vivienda, inseguridad alimentaria o
preocupacion por las necesidades basicas (servicios publicos, etc.).

No podia ausentarse del trabajo o no podia permitirse tomar
tiempo libre.

No pudo acudir debido al acceso al transporte, al cuidado infantil,
etc. o al costo de estos elementos

No se sintié comodo recibiendo atencion debido a la pandemia
de COVID-19.

Le preocupaba cémo lo tratarian los proveedores o el personal
de atencion médica.

El médico no se tomo el tiempo para escucharlo.

No pudo cubrir el costo de la visita.

Los sintomas o las limitaciones fisicas/psicologicas debido a
la enfermedad rara provocaron que fuera demasiado dificil.

Se sinti6 estresado, ansioso, exhausto o desesperanzado.

Se sinti6 abrumado con el manejo de su vida, la atencién o
las responsabilidades de cuidado.

0% 5% 10% 15% 20% 25% 30% 35% 40% 45% 50%

Porcentaje de encuestados que comunicaron obstaculos para la atencion
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FIGURA 3: Proporcion de encuestados que indicaron que retrasaron la atencién o se abstuvieron de buscarla en
comunidades con poca representacion debido a los siguientes obstaculos: a) preocupacion por las necesidades basicas
b) sentirse estresado, ansioso, exhausto o desesperado c¢) sentirse abrumado con el manejo de la vida teniendo

una enfermedad rara o cuidando a una persona que tiene una enfermedad rara d) limitaciones fisicas provocadas por

la enfermedad rara y e) preocupacion por el costo de la visita.

Experimentaba inestabilidad en la vivienda, inseguridad alimentaria o

preocupacion por las necesidades basicas (servicios publicos, etc.)

Comunidad no
desatendida

Zona rural

Pobreza
LGBTQ+
Hispano

BIPOC
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Comunidad no
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No pudo cubrir el costo de la visita
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Pobreza
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80%
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Comunidad no
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Casi todos los encuestados indicaron que han tenido seguro médico durante los Ultimos 12 meses (93 %). EI 49 % de los
encuestados tenian un seguro privado proporcionado por empleadores o adquirido a través de un intercambio. Al
mismo tiempo, las demas personas dependian de seguros publicos, de los que Medicare y Medicaid fueron las opciones
que se comunicaron con mas frecuencia (35 % y 16 %, respectivamente). Las personas en comunidades con poca
representacion tuvieron aproximadamente tres veces mas probabilidades de comunicar Medicaid como su seguro
principal en comparaciéon con las personas en comunidades representadas. El 11 % de los encuestados indicé que
Medicare les rechazé un reclamo y el 23 % dijo que Medicaid les rechazd un reclamo. En las comunidades con poca
representacion hubo una proporciéon mas alta de personas que notificaron rechazos de los reclamos.

Cuando se pregunté a los cuidadores sobre los efectos de su funcién en su bienestar fisico, emocional, social y
econdmico, una parte importante de los encuestados reconocié haber experimentado un impacto. En especifico, el 85
% de los encuestados estuvo de acuerdo con la afirmacién de que con frecuencia se sentian fisicamente agotados y el
71 % coincidié en que su satisfaccidon con la vida habia resultado afectada debido a las responsabilidades de cuidado. Los
cuidadores de comunidades desatendidas tuvieron mas probabilidades de comunicar impactos negativos en sus
finanzas y en su salud que aquellos de comunidades que histéricamente han tenido bastante apoyo y representacion.

Justificacion y objetivos de la encuesta

JUSTIFICACION DE LA ENCUESTA

RDDC y NORD tienen el objetivo de eliminar las disparidades en materia de salud para los pacientes que tienen
enfermedades raras en los Estados Unidos mediante herramientas e intervenciones basadas en la evidencia.

Sin embargo, existe una brecha en el conocimiento y la comprensién de muchos aspectos de la experiencia de las
personas de diversos origenes que viven con enfermedades raras. Por lo tanto, era fundamental realizar un esfuerzo
nacional de obtencién de datos enfocado en los pacientes con poca representacion en los EE. UU. con el fin de
proporcionar la informacién necesaria para comprender las brechas y los obstaculos para el diagnéstico, la atencién y
el acceso a tratamientos.

El objetivo general de la encuesta sobre la diversidad de las enfermedades raras fue obtener informacion de una
muestra diversa de personas que tienen una enfermedad rara y de quienes las cuidan para comprender mejor sus
experiencias relacionadas con el acceso a herramientas de diagndstico, atencion clinica y terapias, asi como investigar si
se observan diferencias entre las poblaciones.

La justificacion subyacente de la encuesta fue la necesidad de unir a la comunidad que tiene enfermedades raras para
contribuir de manera activa a las soluciones que eliminen los obstaculos para la atencién y el tratamiento de los
pacientes con enfermedades raras en poblaciones histéricamente marginadas, asi como apoyar el acceso equitativo a
la educacion, los recursos y las iniciativas de defensa en el ambito de las enfermedades raras.

OBJETIVOS INMEDIATOS Y A LARGO PLAZO

El objetivo inmediato de la encuesta fue realizar una evaluacién de necesidades y comprender mejor los obstaculos y las
brechas percibidos y reales que enfrentan los pacientes marginados que tienen enfermedades raras para acceder al
diagnostico, la atencion clinica y los tratamientos. Esta evaluacion de necesidades fundamentara la elaboracion de
recomendaciones que aborden los obstaculos para el diagndstico y la atencidon entre los pacientes marginados que
tienen enfermedades raras.

Un objetivo a largo plazo es que RDDC, NORD e investigadores externos generen preguntas adicionales para fases
posteriores de analisis de datos con el fin de evaluar experiencias mas complejas de subgrupos y comprender las
diferencias en la interseccionalidad de estos. Por ejemplo, sexisten diferencias en las brechas y los obstaculos para la
atencion entre los latinos que viven en zonas urbanas y aquellos que residen en zonas rurales? i Hay diferencias entre las
personas afroamericanas de la comunidad LGBTQ+ y las personas afroamericanas cisgénero y heterosexuales? ;En qué
medida afecta la pobreza a los estadounidenses de origen asiatico y de una isla del Pacifico en cuanto a los obstaculos
para la atencion? NORD, RDDC y otras partes interesadas en las enfermedades raras tienen previsto usar estos datos
para realizar andlisis adicionales durante los proximos anos con el objetivo de respaldar las prioridades de participacion,
las dreas de investigacion, la creacion de programas y las recomendaciones sobre politicas.
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OBJETIVOS DEL INFORME

Los objetivos de este informe son:

Proporcionar una vision general del enfoque adoptado para disefiar y obtener los datos.
Ofrecer un andlisis resumido de los datos obtenidos en la encuesta.
Fundamentar la evaluacion de necesidades y enfocarse en la creacidn de programas para abordar los obstaculos.

Considerar obstaculos con una prevalencia importante (criterio de ejemplo: comunicados por mas del 25 % del
total de los encuestados).

Considerar obstaculos que son sustancialmente mas prevalentes en comunidades con poca representacion
(criterio de ejemplo: una diferencia absoluta de un 10 % o mas entre comunidades representadas y con
poca representacion).

Metodologia

DISENO DE LA ENCUESTA

Con financiamiento y apoyo de RDDC y los integrantes del grupo de trabajo de pacientes y cuidadores, NORD coordiné
el desarrollo, disefio, implementacion y gestion de la encuesta en linea: encuesta sobre la diversidad en las
enfermedades raras. Elaboramos y refinamos las preguntas de la encuesta durante varios meses mediante un proceso
colaborativo y deliberativo. El proceso de formulacién y revisidon de la encuesta para su distribucion nacional implicé una
elaboraciéon meticulosa en la que se usaron las ideas y recomendaciones de los integrantes del grupo de trabajo.

Este apreciado grupo colabord durante muchos meses para desarrollar un estudio de métodos mixtos que incluyera
preguntas cualitativas y cuantitativas.

La encuesta abord¢ areas clave, incluidas la informacion demografica, las caracteristicas de las enfermedades raras y las
perspectivas y experiencias individuales en cinco areas tematicas:

Proceso de diagnéstico: Comprender los desafios y matices del recorrido que realizan las personas con
enfermedades raras para recibir un diagnéstico.

Situacién respecto al seguro médico: Investigar la situacion actual del encuestado respecto al seguro médico,
reconociendo la funcién esencial del seguro en el acceso a los servicios de atencidn médica.

Cobertura médica, asequibilidad y uso: Evaluar la adecuacién de la cobertura de atenciéon médica,
la asequibilidad de los servicios y la medida en que las personas utilizan los recursos de atencion
médica disponibles.

Experiencias con la atencién médica: Explorar las experiencias generales de las personas dentro del sistema de
atencién médica para identificar las fortalezas y las areas de mejora.

Problemas de salud emocional: Reconocer el impacto emocional que las enfermedades raras pueden tener en los
pacientes y cuidadores, con un enfoque en la salud mental y el bienestar.

DEFINICION DE COMUNIDADES CON POCA REPRESENTACION

Para este estudio, definimos a los pacientes y cuidadores con poca representacidn segun los siguientes criterios:

Personas que viven por debajo del Iimite federal de pobreza en
comparacion con personas que viven por encima del limite %
federal de pobreza. b

Personas negras, indigenas y de color (BIPOC) en

comparacion con personas que no son BIPOC.
Personas hispanas/latinas en comparacién con
personas no hispanas/latinas. !
Personas de la comunidad LGBTQ+ en
comparacion con personas
cisgénero/heterosexuales.

Efien, S

Personas que viven en zonas rurales en
comparacion con personas que viven en
zonas urbanas/suburbanas.
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CRITERIOS DE INCLUSION

La inclusion fue un aspecto crucial en el disefio del estudio con la intencién de garantizar que cualquier persona afectada
de manera personal por las enfermedades raras pudiera participar. Esto incluyd a personas que viven con una
enfermedad rara, personas que actualmente no tienen un diagnéstico, pero que se sospecha que padecen una
enfermedad rara, asi como los cuidadores actuales y anteriores de personas que tienen o que se sospecha que tienen
una enfermedad rara.

Para promover una mayor inclusion, la encuesta estuvo disponible completamente en inglés y en espanal, lo que
garantizé que las personas de diversos origenes linguisticos pudieran participar de manera comoda. Toda la
comunicacion relacionada con la encuesta, ya fuera en inglés o en espariol, mantuvo un tono sensible y culturalmente
apropiado para que el publico objetivo pudiera identificarse.

Se requirid que los encuestados tuvieran acceso a un teléfono inteligente, una computadora de escritorio o una
computadora portéatil para participar. La mayoria de los estadounidenses tiene un teléfono inteligente (85 %) y una
computadora de escritorio o portéatil (77 %) (4). A pesar de ello, consideramos opciones para obtener datos mediante
una encuesta telefdnica. Decidimos no anadir la opcidn telefénica, ya que la mayor duracion requerida para completar la
encuesta, que ya duraba entre 20 y 25 minutos, junto con las traducciones necesarias, se considerd una carga para

los participantes.

SELECCION DE TECNOLOGIA PARA LA ENCUESTA

Se identificaron, revisaron y evaluaron varios instrumentos de software para encuestas considerando su accesibilidad
para personas con discapacidad visual, uso multilingue, adaptabilidad para dispositivos moviles y accesibilidad para
personas sin conexion a internet de alta velocidad (es decir, tiempos de carga rapidos). Finalmente, la plataforma
SurveyMonkey cumplié con estos requisitos y fue seleccionada para alojar las preguntas de la encuesta. La plataforma
también cumple con los estédndares de accesibilidad de WCAG 2.1y la seccién 5082

ANONIMATO DE LOS ENCUESTADOS

Los datos se reunieron de forma andénima para fomentar respuestas abiertas y honestas, asi como para eliminar
determinados obstaculos para la participacién, como las preocupaciones sobre la privacidad de la informacidn personal
sobre la salud y su entrega.

Se consideraron posibles incentivos econdmicos para fomentar la participacion en la encuesta y reducir los indices de
abandono, pero experiencias previas demostraron que los incentivos monetarios aumentan el riesgo de que participen
encuestados fraudulentos, lo que en dltima instancia debilita la calidad de los datos. Ofrecer incentivos también habria
requerido que las personas proporcionaran su nombre e informacion de contacto, lo que habria excluido a aquellas que
temen la obtencidn de datos en linea, las violaciones de la privacidad y los asuntos relacionados con la inmigracion.

PRUEBAS BETA DE LA PLATAFORMA

Trece pacientes, cuidadores y defensores de enfermedades raras hicieron pruebas beta de las preguntas de la encuesta
en inglés y en espanol para evaluar los niveles de alfabetizacion en salud, sensibilidad del lenguaje, sesgos culturales,
accesibilidad para personas con discapacidades fisicas y usuarios con conectividad de banda ancha limitada.

Los probadores beta garantizaron que la plataforma de la encuesta fuera accesible desde computadoras portatiles y
dispositivos maéviles y que las preguntas de la encuesta fueran adecuadas, culturalmente sensibles y comprensibles.
También revisaron la l6gica de ramificacion de las preguntas y el flujo general de la encuesta. Midieron el tiempo que les
llevd completar la encuesta, lo que nos permitid evaluar la fatiga causada por ella y la posibilidad de que se abandonara.
Los comentarios se integraron en el disefio de la encuesta y llevaron a la edicion de varias preguntas.

TWCAG?2 es un conjunto de pautas técnicas para hacer el contenido web mas accesible. Incluye un conjunto de criterios para evaluar el éxito.

2 La seccion 508 es una ley federal de los Estados Unidos que exige que toda la tecnologia electronica e informatica que use el gobierno federal sea accesible para
las personas con discapacidades.
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Métodos de reclutamiento

Nuestro enfoque inclusivo y multifacético para la obtencidn de datos destacd el compromiso de RDDC y NORD con la
captura de perspectivas diversas. Al utilizar una combinacién de plataformas en linea, eventos comunitarios € iniciativas
de difusion dirigidas, la encuesta buscé amplificar las voces de las personas que con frecuencia tienen poca
representacion en las investigaciones sobre la atenciéon médica. La combinacion cuidadosa de garantia de anonimato,
accesibilidad linguistica y canales estratégicos de distribucion contribuyé al éxito de esta innovadora encuesta nacional.
A continuacion, se describen los detalles de los métodos de reclutamiento que se usaron.

Cronologia del reclutamiento

La encuesta se lanzo6 el 14 de febrero de 2023 y concluyd después de cuatro meses el 15 de junio de 2023.

Relaciones con los medios

Antes del lanzamiento de la encuesta, se emitié un comunicado de prensa conjunto, distribuido a través de la red
nacional PR Newswire, para anunciar la colaboracion y los objetivos de la encuesta (5). El comunicado tenia como
objetivo generar interés en la encuesta y captar la atencion de lideres de alto rango y otras partes interesadas para
prepararse para el lanzamiento.

Distribucién por correo electrdnico y sitio web

Para maximizar la participacion y el alcance, NORD promovié la encuesta con frecuencia mediante correos electréonicos
dirigidos a pacientes y cuidadores, defensores de pacientes, voluntarios, organizaciones de pacientes, lideres de grupos
de defensa de pacientes, organizaciones comunitarias, representantes biofarmacéuticos y proveedores de atencién
médica. Ademas de la promocion directa, solicitamos el apoyo de nuestros socios para que distribuyeran la encuesta en
sus redes.

En total, NORD envié correos electronicos con la encuesta a 33,621 personas, de las cuales 15,583 abrieron el mensaje.
Este indice de apertura del 46 % y un indice de clics del 9.5 % superan los promedios de la industria.

Asimismo, RDDC envid correos electrénicos con la encuesta a 404 suscriptores mediante su boletin quincenal durante
ocho semanas, los cuales se abrieron 44 veces.

También se cred un anuncio emergente y se uso en la pagina de inicio de NORD para dirigir a los visitantes a la encuesta
durante todo el periodo de reclutamiento.

Difusién en redes sociales

Se cred un conjunto de herramientas para redes sociales para la promocién de socios en Facebook, Twitter, Instagram y
LinkedIn. El conjunto se distribuyd a 85 integrantes de la coaliciéon de RDDC y a 52 lideres del grupo de trabajo de
pacientes y cuidadores. Ademas, NORD distribuy6 el conjunto de herramientas para redes sociales a 560 lideres de
organizaciones de defensa de pacientes con enfermedades raras sin fines de lucro en su membresia,

1,200 organizaciones comunitarias y 40 centros médicos académicos mediante la red de Centros de Excelencia para
Enfermedades Raras de NORD. Los conjuntos de herramientas también estuvieron disponibles en inglés y en espariol en
el sitio web de NORD (6, 7).

De febrero a junio, se hicieron publicaciones promocionales para la encuesta en LinkedIn, Instagram, Facebook y
X/Twitter de NORD. En la Tabla 1 se redinen las métricas de participacion de NORD para estas publicaciones en redes
sociales por plataforma. En general, LinkedIn tuvo la tasa de clics (click-through rate, CTR) mas alta, lo que constituye
nuestra mejor medida de participacion de la audiencia, seguido de Facebook e Instagram. Twitter mostro el nivel mas
bajo de participacion. Esto podria indicar cuales plataformas son mas eficaces para que los investigadores lleguen a
personas de diversos origenes que viven con enfermedades raras. Entre las limitaciones de este analisis se incluye que
las publicaciones en LinkedIn tuvieron significativamente mas interaccion por parte del personal de NORD en
comparacion con otras plataformas y las publicaciones estaban sélo en inglés, aunque algunas incluyeron imagenes en
espanol. En el Apéndice se pueden ver ejemplos de anuncios en redes sociales.
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Tabla 1: Métricas de redes sociales para la promocién de la encuesta en los canales digitales
propiedad de NORD

Vistas de las Cantidad de
Plataforma o Clics en la encuesta | Tasa de clics (CTR) seguidores en

publicaciones

la plataforma

LinkedIn 8,673 159 1.8 % 27,770
Instagram 7,605 14 1.5% 11,600
Facebook 6,555 102 1.6 % 80,000
Twitter 4,476 27 06% 40,600
Total 27,309 402 1.5% 160,000

Colaboracién con grupos de defensa étnicos y lideres de organizaciones de enfermedades raras

La colaboracién con grupos de defensa enfocados en origenes étnicos y trastornos especificos, asi como con hospitales
importantes, permitié conectar con comunidades con poca representacién que no se habrian alcanzado a través de

canales tradicionales.

Se llevaron a cabo iniciativas de difusién exitosas con organizaciones como Black Health Matters, Asian American
Pacific Islander Health Forum, Gillette Children’s Hospital, Sick Cells, Looms for Lupus, National Organization for African
Americans with Cystic Fibrosis, Scleroderma Research Foundation, George Washington University School of Medicine,

Children’s National Hospital, entre otras.

Participacién comunitaria

Se distribuyeron folletos promocionales en inglés y en espafiol en conferencias de salud y de sociedades médicas
profesionales, ferias de salud, reuniones de partes interesadas, eventos legislativos, eventos del Dia de las Enfermedades
Raras y en otras oportunidades promocionales en persona. Anunciamos convocatorias para solicitar paquetes de 50 a
200 postales para promocién, de las cuales se distribuyeron casi 2,000. A través de este esfuerzo, llegamos a posibles
participantes en persona en 14 estados: Arkansas, Arizona, Connecticut, DC, Florida, Maryland, Michigan, Carolina del

Norte, Nueva Jersey, Ohio, Oklahoma, Tennessee, Texas y Wisconsin.

ENCUESTA SOBRE LA DIVERSIDAD DE LAS
ENFERMEDADES RARAS

iHAGASE ESCUCHAR!
3

Comparta sus historias y experiencias en una encuesta nacional dirigida a ..\\\X}'.-

. . . > ot ©
pacientes con enfermedades raras y sus cuidadores de comunidades con poca ,c/: e NOR D
representacion. Ayudenos a identificar las brechas y los obstaculos que Pg ‘ )

enfrenta para acceder a la atencién mientras maneja la enfermedad rara
que tiene.

![=] Responda la encuesta el dia de hoy:

DiversitylnRareDiseaseSurvey.org o
ESCANEE el cédigo QR.

Esta encuesta ha sido posible gracias a una
subvencién proporcionada por Rare Disease
Diversity Coalition de Black Women’s

Health Imperative.

RDDC*

RARE DISEASE DIVERSITY COALITION

Personas negras, latinas, indigenas o de color.

Personas con discapacidades, inmigrantes,
neurodivergentes, no binarias, de la comunidad LGBTQ+,

©2023 NORD. Todos los derechos reservados. NORD, su logotipo y el
eslogan son marcas delaO 6n Nacional
de Raras NORD es una on 501(c)(3) registrada,

T

Los folletos estuvieron disponibles en varios
formatos, en inglés y en espafiol y

se ofrecieron para su uso en linea,

por correo electronico y en persona.

Los folletos promocionales se disefiaron en
dos tamanos: un folleto de 8.5 x 11 pulgadas
para distribucion por correo electrénicoy
en consultorios de médicos y una postal de
4 x 8 pulgadas que se imprimid y distribuyd
a organizaciones de enfermedades raras,
coaliciones, defensores, companias
farmacéuticas, clinicas médicas y socios de
los medios para eventos presenciales.
Incluian un cédigo QR que enlazaba con

la encuesta.

NRD-2267
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Publicidad pagada

Black Women's Health Network generosamente dond espacio publicitario de alto impacto en vallas digitales de Times Square,

ciudad de Nueva York, para promocionar la encuesta en inglés y en espafiol. Times Square es, aparentemente, uno de los lugares
publicitarios mas prominentes del pais, con un promedio de casi 380,000 peatones y otros 115,000 conductores y pasajeros que
transitan por la zona cada dia; la publicidad en los letreros de Times Square puede generar casi 1.5 millones de impresiones por dia (8).
RDDC recibié un espacio gratuito en una valla digital de Times Square en la ciudad de Nueva York durante el mes de mayo.

Este anuncio se colocd envolviendo la esquina de un edificio en una interseccién, de modo que quedara orientado hacia dos lados
diferentes de la calle.

Ademas, durante las Ultimas dos semanas de distribucion de la encuesta (del 1al 15 de junio de 2023), se ejecutaron anuncios
pagados a través de Google, YouTube y la red de display de Google. Seleccionamos una lista de enfermedades raras que afectan de
manera desproporcionada a las comunidades de color® y lanzamos anuncios adicionales dirigidos a usuarios que buscaban o leian
articulos sobre estos términos especificos relacionados con las enfermedades raras, asi como términos mas generales.

Los anuncios de busqueda de Google y YouTube se visualizaron 405,436 veces y obtuvieron 2,587 clics, lo que
produjo mds de 2,500 visitas al formulario de la encuesta a un costo relativamente bajo de $1.13 por clic.

Dado el alto nivel de compromiso que se requiere para completar una encuesta de 20 minutos y las limitaciones de espacio para el
texto en los anuncios para guiar a los usuarios desde los articulos que estaban leyendo hasta la encuesta, creemos que el alcance y la
participaciéon generados por los anuncios pagados reflejan un resultado muy positivo.

Resultados de la encuesta

RESULTADOS DEL RECLUTAMIENTO

El estudio tenfa como objetivo reclutar a 2,000 encuestados, de las
cuales el 60 % debia provenir de comunidades con poca representacion
segun la raza, el origen étnico, la orientacién sexual, el nivel
socioecondmico o la residencia en zonas rurales. El objetivo de
reclutamiento se supero, alcanzando un total final de 2,848 encuestados
(Tabla 2). Entre los encuestados, la mayoria (78 %) eran personas con una
enfermedad rara, mientras que el resto de las encuestas (22 %) fueron
completadas por un cuidador de una persona con una enfermedad rara
(Tabla 2). Més de la mitad de los participantes completaron la encuesta en
febrero, el primer mes en que estuvo disponible, y se observaron
aumentos constantes de la cantidad total de encuestados entre marzo y
junio.

Es importante sefialar que esta fue una encuesta anénima. Esto simplificé el proceso de inscripcion en el estudio y probablemente
hizo que los participantes se sintieran mas comodos comunicando informacién confidencial, pero, como resultado, no se pudo validar
a los participantes ni se pudo verificar su aptitud como integrantes de la comunidad que tiene enfermedades raras.

DATOS DEMOGRAFICOS DE LOS ENCUESTADOS

Los participantes del estudio eran principalmente adultos y casi el 90 % de las personas que presentaban una enfermedad rara tenian
18 afios 0 mas. Las personas que tenian una enfermedad rara y los cuidadores eran en su mayoria mujeres (74 %y 88 %,
respectivamente) (Tabla 3). La mayoria de los cuidadores encuestados desemperian actualmente esta funcion (84 %) (Tabla 2).
Entre las personas con una enfermedad rara, el 8 % eran afroamericanas o negras, el 4 % provenian de una poblacién indigena, el 5 %
eran asiaticas o del Medio Oriente y el 83 % restante eran blancas. El nivel educativo de las personas con una enfermedad rara varid
desde aquellas que no habian asistido a la escuela hasta un 47 % que tenian un titulo universitario. La mitad de las personas con una
enfermedad rara estaban casadas o vivian con una pareja. Un poco menos de la mitad (44 %) tenian un empleo o eran estudiantes,
mientras que aproximadamente una cuarta parte de los encuestados indicd que no podian trabajar debido a una discapacidad. Casi
todos los encuestados completaron la encuesta en inglés (99 %) (Tabla 3).

S-TaTista o efa exhaustiva y los recursos que se usaron para seleccionar las enfermedades variaron desde publicaciones revisadas por colegas hasta la base de datos
organizacional en linea de NORD y los informes sobre enfermedades raras.
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En general, 1,259 encuestados (48 %) cumplian con la definicion de pertenecer a una o méas comunidades con poca representacion.
Cabe destacar que el 65 % de los cuidadores encuestados provenian de comunidades con poca representacion. El grupo mas grande
de encuestados estuvo compuesto por personas negras, indigenas o de color (BIPOC), con 448 participantes.

Ademads, hubo 433 encuestados que se encontraban por debajo del umbral de pobreza federal, 329 personas que se identificaron
como integrantes de la comunidad LGBTQ+, 270 personas que vivian en comunidades rurales segun el cédigo postal comunicado y
204 encuestados hispanos/latinos. Las personas pueden pertenecer a mas de un grupo con poca representacion. Por ejemplo,

entre los encuestados BIPOC, el 19 % son hispanos/latinos, el 14 % pertenecen a la comunidad LGBTQ+, el 19 % cumplen con la
definicion federal de pobrezay el 3 % viven en una comunidad rural (Tabla 4).

Los encuestados se ven afectados de manera considerable por las enfermedades raras que tienen. La mayoria (59 %) tiene una
enfermedad rara, mientras que el 26 % comunicé tener dos o mas (Tabla 5). En general, las enfermedades raras representadas por los
encuestados muestran impactos en todos los sistemas de érganos importantes y, en muchas personas, afectan a varios sistemas de
6rganos. Més del 40 % de los encuestados indicaron que la enfermedad afectaba al cerebro, al sistema inmunitario o al sistema
muscular. Ademas, las enfermedades raras influyen en todos los aspectos de la vida diaria: El 60 % de las personas tiene problemas
de movilidad, el 45 % tiene dificultades para realizar tareas complejas, el 44 % comunico que la enfermedad afecta a su capacidad
para trabajar o asistir a la escuela, el 65 % indicé que su capacidad para disfrutar actividades con amigos y familiares esta limitada. Las
personas de comunidades con poca representacion comunicaron mayores impactos en todos los sistemas de érganos y actividades
de la vida diaria (Tabla 6).

RESULTADOS DE LA EVALUACION DE LOS OBSTACULOS

A los encuestados se les presentaron 14 posibles factores diferentes que pudieron haber provocado que retrasaran la atenciéon o que
se abstuvieran de buscarla. Estos factores estaban relacionados con la salud emocional, obstaculos econdmicos, limitaciones
derivadas de la enfermedad rara que tienen, preocupaciones por la pandemia de COVID-19 e inquietudes respecto a las interacciones
con proveedores. En siete de los obstaculos, méas del 25 % de la poblacién indicé que estos causaron que retrasaran la atencion o que
se abstuvieran de buscarla. El obstadculo que mas se comunico fue sentirse abrumado por manejar la vida, la atencién o las
responsabilidades de cuidado (50 % en total; 72 % en la comunidad LGBTQ+). Para todos los obstéculos, la proporcion de personas
que comunico el obstaculo fue mayor entre las comunidades con poca representacion. Hubo variabilidad entre las comunidades con
poca representacion respecto a la proporcion de personas que comunicé un obstaculo. En nueve de los obstaculos, la proporcion
mas alta de personas que los comunicaron estuvo en la comunidad LGBTQ+. Estos obstaculos proporcionaron cierta validacion de las
definiciones de comunidad desatendida. Por ejemplo, el 43 % de las personas en comunidades rurales sefiald la distancia hasta los
proveedores como un obstaculo (en comparacion con el 15 % de la poblacion total) y el 31 % de las personas por debajo del limite
federal de pobreza sefial6 la inestabilidad en la vivienda y la inseguridad alimentaria como obstaculos (en comparacién con el 17 % de
la poblacion total) (Tabla 9).

En la seccion sobre obstaculos econdmicos para la atencion, el 21 % de los encuestados indicé que durante el dltimo afio no pudieron
costear los medicamentos recetados y el 20 % sefiald que no pudieron pagar la atencién dental. Entre los encuestados de
comunidades con poca representacion, hubo proporciones alin mas importantes que comunicaron no poder costear la atencién,
incluido el 25 % que no pudo pagar los medicamentos recetados, el 24 % que no pudo pagar la atencién dental, el 21 % que no pudo
pagar anteojos y aparatos auditivos, el 19 % que no pudo consultar a un especialista y el 18 % que no pudo costear la atencion de la
salud mental (Tabla 10).

EXPERIENCIA DIAGNOSTICA

La gran mayoria de los encuestados indico ya tener un diagndstico de una enfermedad rara y solo el 5 % comunicd no tener un
diagndstico actualmente. La mayoria de los encuestados, el 83 %, recibieron el diagndstico porque tuvieron sintomas. En general,
al 45 % de los encuestados se les habian realizado analisis genéticos y el 33 % se habia reunido con un asesor en genética.

Entre quienes comunicaron que no se les habian realizado analisis, el 85 % indicé que el motivo fue porque no se las ofrecieron.
Curiosamente, los indices de andlisis genéticos, las visitas con asesores en genética y las solicitudes a la Red de Enfermedades

No Diagnosticadas fueron un poco mayores entre los encuestados de comunidades con poca representacion; sin embargo, los
indices siguen siendo demasiados bajos en términos generales, lo que indica una necesidad de mayor acceso en todos los sectores
demogréficos (Tabla 7).

SEGURO MEDICO Y ACCESO A LA ATENCION

Casi todos los encuestados indicaron que han tenido seguro médico durante los dltimos 12 meses (93 %). El 49 % de los encuestados
tenia cobertura de seguro privado a través de empleadores o un intercambio y el resto contaba con seguros publicos, de los que
Medicare y Medicaid fueron las opciones mas comunicadas (35 % y 16 %, respectivamente). Las personas en comunidades con poca
representacion tuvieron aproximadamente tres veces mas probabilidades de comunicar Medicaid como su seguro principal en
comparacion con las personas en comunidades bien representadas. Si bien aproximadamente una cuarta parte de los encuestados no
tuvo costos asociados con primas de seguros, el 42 % gastd $250 o méas cada mes en seguro médico. Ademas, las personas tuvieron
costos de atencion médica adicionales y el 22 % de los encuestados indicé costos superiores a $1,000 ddlares por mes. El 11 % de los
encuestados indicé que Medicare les rechazé un reclamo y el 23 % dijo que Medicaid les rechazé un reclamo. En las comunidades con
poca representacion hubo una proporcién mas alta de personas que notificaron rechazos de los reclamos (Tabla 8).
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EVALUACIONES DE LOS CUIDADORES

Cuando se les pregunté a los cuidadores sobre sus experiencias y los impactos que esta funcién ha tenido en ellos en el
plano fisico, emocional, social y econédmico, un porcentaje considerable indicd haber experimentado un impacto.

En especifico, el 85 % de los encuestados estuvo de acuerdo con la frase de que con frecuencia se sentian fisicamente
agotados y el 71 % coincidié en que su satisfaccion con la vida habia resultado afectada debido a las responsabilidades
de cuidado. Los encuestados de comunidades con poca representacion tenian mas probabilidades de comunicar
impactos negativos en sus finanzas (el 69 % en comparacion con el 56 %) y en su salud (el 72 % en comparacion con

el 58 %) que los encuestados de comunidades bien representadas (Tabla 11).

Conclusion

En conclusion, este esfuerzo colaborativo para elaborar e implementar una encuesta nacional integral representa un
avance importante para abordar las disparidades en materia de salud en relaciéon con las enfermedades raras.

Los conocimientos obtenidos de esta encuesta pueden fundamentar estrategias, intervenciones y politicas basadas en
la evidencia con la finalidad de eliminar los obstaculos para el diagndstico, la atencién y el acceso a tratamientos para las
poblaciones de pacientes con poca representacion. A medida que el analisis de los datos sigue revelandose,

estamos preparados para desempenar una funcidén crucial en la construccién de un panorama de atencién médica mas
equitativo para las personas con enfermedades raras, lo que nos permitird promover un futuro en el que todas las
personas, independientemente de su origen, puedan acceder a la atencion que necesitan y merecen.

La encuesta sobre la diversidad de las enfermedades raras destaca el poder de unir a varias partes interesadas para
disefiar de manera conjunta una encuesta y usar colectivamente sus conexiones y canales para publicitarla y apoyar el
reclutamiento. La participacion de una amplia gama de partes interesadas en el grupo de trabajo de pacientes y
cuidadores de RDDC aseguré que la encuesta abordara un conjunto integral de preguntas clave que eran significativas
para la comunidad. Gracias a los esfuerzos colectivos de todas las partes interesadas, la encuesta pudo superar su meta
de 2,000 encuestados, lo que demuestra la eficacia de un enfoque unido para alcanzar una gran audiencia. Las amplias
estrategias de difusion incluyeron campanas en redes sociales, boletines por correo electrénico, eventos comunitarios y
asociaciones con diversas organizaciones y todo esto contribuy¢ al alto indice de respuesta.

Sin embargo, incluso con una difusion generalizada, siguid siendo un desafio reclutar a participantes de comunidades
desatendidas. A pesar de las iniciativas de difusion dirigidas, como la colaboracion con lideres comunitarios locales,
la traduccion de materiales a varios idiomas y la oferta de incentivos, estas comunidades continuaron teniendo poca
representacion en las respuestas de la encuesta. Esto subraya los obstaculos persistentes para la participacion que
enfrentan las poblaciones desatendidas, como el acceso limitado a la informacién, la desconfianza en las
investigaciones y las limitaciones socioeconémicas.

Los hallazgos de la encuesta sobre la diversidad de las enfermedades raras destacan la necesidad de realizar esfuerzos
continuos para involucrar e incluir a poblaciones diversas en las investigaciones. Abordar estos desafios requiere una
difusion continua y dirigida, asi como fomentar la confianza y las relaciones dentro de estas comunidades. De cara al
futuro, los conocimientos obtenidos de esta encuesta pueden sentar las bases para futuras estrategias que mejoren

la inclusién y garanticen que las voces de todas las personas afectadas por las enfermedades raras se escucheny
consideren en las investigaciones y la elaboracion de politicas.




Recomendaciones

La encuesta sobre la diversidad de las enfermedades raras proporciona una base de datos muy necesaria para
comprender las experiencias actuales de las personas que viven con una enfermedad rara, particularmente aquellas de
comunidades con poca representacion. A partir de este analisis inicial de los datos, se identifican varias areas de
necesidad donde es apropiado actuar. En muchos casos, los datos indican que toda la comunidad que tiene
enfermedades raras enfrenta dificultades y las acciones eficaces pueden ser amplias. Sin embargo, también hay sefiales
de que las dificultades y los obstaculos son mas importantes entre las personas de comunidades con poca
representacion y, en estos casos, las intervenciones y acciones deben estar mejor dirigidas. Estas recomendaciones
deben servir como ejemplos, bajo la premisa de que surgirdn recomendaciones adicionales a partir de los andlisis y

los debates posteriores.

AUMENTAR EL ACCESO A LA ASESORIA GENETICA

Las investigaciones sugieren que aproximadamente el 72 % de las enfermedades raras tienen un origen genético (9);
sin embargo, menos de la mitad de nuestros encuestados se han realizado un analisis genético. Entre quienes no se han
realizado uno, al 85 % nunca se le ofrecid. Existe la urgente necesidad de garantizar que todas las personas tengan
acceso a opciones asequibles de asesoria genética como parte de su proceso de diagnostico, en particular en
comunidades histéricamente desatendidas por el sistema de atenciéon médica. Los médicos clinicos del sistema de
atencion médica deben recibir educacién adecuada sobre estas opciones y sobre cuando y cémo ofrecerlas.

RECURSOS EXISTENTES:

*  NORD ofrece videos explicativos sobre “Anélisis genéticos para enfermedades raras y no diagnosticadas”
en inglésy en espanol.

Genetic Testing for Rare and Undiagnosed Analisis genéticos para enfermedades rarasy
Diseases: Video no diagnosticadas (espanol): Video

GENETIC TESTING ANALISIS GENETICOS
FOR RARE AND PARA ENFERMEDADES RARAS

UNDIAGNOSED Y NO DIAGNOSTICADAS
DISEASES

O E GG O E G &G
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AMPLIAR LA ORIENTACION Y COBERTURA DE SEGUROS

Aunque la mayoria de los encuestados tienen seguro médico, una proporcion considerable indicd que su seguro no les
permite acceder a los proveedores, medicamentos, procedimientos y servicios de telemedicina necesarios para
controlar su salud. Los encuestados de comunidades con poca representacién comunicaron con mas frecuencia
problemas de acceso. Esto resalta la oportunidad de contar con orientadores financieros que apoyen a los pacientes con
enfermedades raras, particularmente en las regiones donde viven mas personas de comunidades con poca
representacion, para educarlos sobre las opciones existentes de ayuda con los copagos. Debemos abogar por mas
programas de ayuda econdmica en las zonas donde las necesidades no se estan cubriendo y por que los gobiernos
estatales cumplan con los compromisos de la Ley de Atencién de la Salud Asequible para proteger a los pacientes de
planes de salud inadecuados. Finalmente, podemos y debemos reformar las politicas estatales y federales que crean
obstéaculos burocraticos innecesarios para acceder a la atencidn, en particular en lo que respecta a la atencion cruzando
los limites estatales.

RECURSOS EXISTENTES:

* Los programas de asistencia para pacientes de NORD ofrecen ayuda econémica para pacientes con
determinados diagnosticos.

» Elcentro de recursos estatales de NORD incluye un directorio de organizaciones y programas que ofrecen ayuda
con el seguro en cada estado.

+ Patient Advocate Foundation (PAF) gestiona un programa de asistencia para los copagos para ayudar con
los costos médicos directos (disponible en espariol aqui).

+ Patient Advocate Foundation (PAF) también gestiona una linea de atencién para enfermedades raras
(Rare Disease Careline) para ayudar a los pacientes que tienen enfermedades raras a superar los obstaculos
econdmicos y logisticos.

COMPRENDER Y CORREGIR LOS PROFUNDQOS IMPACTOS DE LA POBREZA EN EL ACCESO A LA
SALUD

El hallazgo de que mas del 20 % de las personas en comunidades que tienen poca representacion postergaron u
omitieron la atencién debido a que carecian de las necesidades basicas (como alimentos y alojamiento) es
profundamente preocupante y requiere atencién y accién. Hasta que no se aborden los origenes de la pobreza y la
desigualdad de ingresos (problemas que deben entenderse como cuestiones fundamentales para la comunidad que tiene
enfermedades raras), existe una necesidad urgente de contar con iniciativas proactivas de difusién y asistencia
econdmica y administrativa para las personas y familias de ingresos bajos que tiene enfermedades raras. La asistencia con
alimentos y el alojamiento deben considerarse componentes de la atencidn para estos integrantes de la comunidad que
tiene enfermedades raras y las organizaciones que cuentan con recursos en este ambito deberian proporcionarlos. Existe
una oportunidad para que los socios de la industria vuelvan a valorar su apoyo existente y consideren nuevas iniciativas
que aborden estos determinantes sociales de la salud como un medio para mejorar el acceso a la atencion médica.

RECURSOS EXISTENTES:

» RDDC cuenta con una guia sobre los beneficios del seguro social por discapacidad para pacientes con
enfermedades raras, en la que se explica qué trastornos cumplen con los requisitos para recibir beneficios por
discapacidad y subsidios humanitarios, asi como el proceso para solicitarlos.

* Los programas de asistencia para el paciente de NORD ofrecen ayuda econémica para algunos costos de la vida
no médicos, asi como ayuda en caso de emergencia, segun el diagndstico de una persona.

» Elcentro de recursos estatales de NORD incluye un directorio de programas estatales que brindan asistencia
para vivienda, otros costos de vida, equipo médico y tecnologia adaptativa, nutricion y bienestar, entre otros.

» FindHelp.org conecta a los pacientes con recursos gratuitos o de costo reducido, como alimentos, vivienda,
ayuda econdmica y atencion médica cerca de su ubicacion.

« La Oficina de Servicios Comunitarios (Office of Community Services, OCS) de la Administracién para Nifios y
Familias del Departamento de Salud y Servicios Sociales de los EE. UU. opera el Programa de Asistencia de
Energia para Hogares de Bajos Ingresos (Low Income Home Energy Assistance Program, LIHEAP) para ayudar
a las familias a pagar las facturas de energia y reparaciones de climatizacion.
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ABORDAR LA CRISIS DE SALUD MENTAL QUE ENFRENTAN LOS PACIENTES Y
LOS CUIDADORES

Es comun que los pacientes con enfermedades raras retrasen la atencion o se abstengan de buscarla debido a que se
sienten estresados, ansiosos, exhaustos, desesperanzados o abrumados por manejar la vida, la atencién o las
responsabilidades de cuidado. Mas de la mitad de los encuestados indicd que cada uno de estos factores representa un
obstéaculo para la atencidn, con una proporcion mas alta entre las personas de las comunidades con poca
representacion. Es necesario desarrollar y difundir programas, herramientas y educacién con fundamentos culturales
sobre la salud mental y el manejo del estrés para la comunidad que tiene enfermedades raras con el objetivo final de
aumentar el acceso a los servicios de terapia y de descanso para los pacientes que tienen enfermedades raras y sus
cuidadores. Para los cuidadores especificamente, existe una necesidad importante de contar con programas,
herramientas y defensa que les ayuden a gestionar de manera eficaz su propia salud y sus finanzas. Ya existen algunos
programas de este tipo, como el programa de relevo del cuidador de NORD, pero deben implementarse programas
nuevos para satisfacer la demanda observada. En general, existe una oportunidad para que las organizaciones de
defensa busquen financiamiento de socios de la industria y fundaciones con el fin de proporcionar apoyo psicosocial a
través de trabajadores sociales para los pacientes que tienen enfermedades raras y sus familias.

RECURSOS EXISTENTES:

» Elprograma de relevo del cuidador de NORD ofrece asistencia a los cuidadores no remunerados de pacientes
que tienen enfermedades raras para que puedan asistir a eventos o simplemente tomarse un descanso.

» Elcentro de recursos estatales de NORD incluye un directorio de programas que ofrecen ayuda para la salud
mental en cada estado.

» Raregivers, anteriormente conocido como Angel Aid, ofrece grupos comunitarios y herramientas de apoyo para
los cuidadores de personas que tienen enfermedades raras en todo el mundo.

FOMENTAR LA PARTICIPACION Y LA INCLUSION EN LA VIDA DIARIA

La vida diaria de las personas resulta afectada de manera considerable por las enfermedades raras que tienen,

por ejemplo, el 60 % de los encuestados comunicaron impactos en la movilidad y el 65 % sefialaron que su capacidad
para disfrutar actividades con familiares y amigos esta limitada. Existe una oportunidad y una necesidad urgente de
tender puentes que reduzcan el aislamiento y la soledad de vivir con una enfermedad rara. Recomendamos educar a la
comunidad en general que no esta relacionada con las enfermedades raras sobre las realidades de vivir con una
enfermedad rara y estrategias para ser mas inclusivos en la escuela, el lugar de trabajo y los eventos sociales.

Cuando sea posible, se deben crear nuevos programas y recursos para facilitar la interaccion social y la creaciéon de lazos
comunitarios. Los eventos comunitarios para las enfermedades raras, como el foro de pacientes y familias Living Rare,
Living Stronger de NORD, ofrecen ayuda econémica y asistencia para el traslado y el alojamiento a nivel comunitario
para superar estos obstaculos de participacion en la vida diaria y pueden servir como modelo para otras organizaciones
que consideren implementar ayudas para sus reuniones.

RECURSOS EXISTENTES:

« RDDC cre6 un cuestionario de preparacién organizacional sobre diversidad, equidad e inclusién (DEI) para que
las organizaciones de pacientes evallen qué tan eficazmente satisfacen las necesidades de las poblaciones
diversas, abarcando no soélo la raza y el origen étnico, sino también la edad, el género, la ubicacién geografica, la
orientacion sexual, las discapacidades, entre otros elementos.

« Elforo anual de pacientes y familias Living Rare, Living Stronger® de NORD es gratuito para los pacientes que
tienen enfermedades raras y sus familias y ofrece ayudas para quienes asisten por primera vez. Los temas de
las conferencias incluyen con frecuencia como abogar por uno mismo en el sistema de atencién médica,
como coordinar al equipo de atencidon médica y como involucrarse en la investigacion y defensa de las
enfermedades raras, ademas de oportunidades generales de establecer contactos con otras personas de
la comunidad.

»  Our Odyssey es una plataforma inclusiva que conecta a adultos jévenes que viven con enfermedades raras y
afecciones crénicas con eventos virtuales y presenciales.
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ALINEAR ESTAS RECOMENDACIONES CON CAMPANAS DE POLITICAS EXISTENTES
Y FUTURAS

Los datos de la encuesta subrayan la necesidad urgente de contar con politicas y programas basados en la evidencia
para mitigar las desigualdades que enfrentan las comunidades con poca representacion que tienen enfermedades raras.
Los esfuerzos colaborativos con organizaciones comunitarias, proveedores de atenciéon médica y organismos
gubernamentales (como los comités consultivos de enfermedades raras estatales, [Rare Disease Advisory Councils,
RDACI]) pueden catalizar intervenciones dirigidas a nivel nacional y estatal. Alinear los datos de la encuesta con
campanfas de politicas y defensa existentes, como la expansién de Medicaid o los servicios de telemedicina,

ofrece oportunidades para fortalecer la voz de las comunidades con poca representacion en los debates politicos
activos, lo que garantiza que sus voces y sus experiencias no sélo sean incluidas, sino también consideradas. Se
recomienda que los datos se correlacionen con las iniciativas de politicas publicas existentes para identificar posibles
socios de defensa y camparias en las que puedan ser Utiles. Este trabajo ya estd en marcha en RDDC y NORD.

RECURSOS EXISTENTES:

* RDDC mantiene una lista de iniciativas de politicas relacionadas con la equidad en salud en el &mbito de las
enfermedades raras, asi como recomendaciones de politicas para mejorar la diversidad en los ensayos clinicos.
Las organizaciones y personas interesadas en involucrarse con la coalicion pueden registrarse aqui.

*  NORD mantiene una lista de sus posiciones en politicas publicas y moviliza activamente a la comunidad para
abogar por politicas que mejoren la vida de los pacientes con enfermedades raras a nivel federal y estatal a través
de su Rare Action Network®.

«  NORD publica un informe anual llamado State Report Card®, en el que se evalla el progreso de cada estado de
los EE. UU. en nueve temas de importancia para la comunidad que tiene enfermedades raras, que incluyen la
aptitud para Medicaid, nutricion médica, pruebas de deteccion para recién nacidos, calidad de seguros regulados
por el estado, acceso a la telemedicina, costos directos de los farmacos recetados, establecimiento de comités
consultivos de enfermedades raras, entre otros.

CONTINUAR CON LA EVALUACION Y LAS RECOMENDACIONES

Este analisis sienta las bases para emprender esfuerzos futuros, incluidos analisis mas profundos que puedan
fundamentar la elaboracién de una evaluacion integral de necesidades. Es imperativo que las actividades futuras
exploren los subgrupos dentro de las comunidades con poca representacion y que profundicen en el andlisis de las
intersecciones de los determinantes sociales de la salud incluidos en estos datos. Ademas, existen oportunidades para
realizar andlisis transversales que analicen e investiguen posibles asociaciones entre elementos de datos (por ejemplo, el
efecto del tipo de seguro médico en los obstaculos de acceso comunicados o la influencia del nivel educativo y el
idioma en la alfabetizacién en salud como obstaculo para la atencion). Esta evaluacion exhaustiva permitird descubrir
diferencias sutiles entre los subgrupos, lo que facilitara que se formulen soluciones personalizadas validadas por los
propios integrantes de la comunidad. Al identificar nuevas variables y consideraciones, las futuras encuestas podran
perfeccionar las brechas de conocimiento, fundamentar la creacién de politicas e iniciativas educativas y respaldar

los servicios nuevos.
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Apéndice

TABLAS DE RESUMEN DE DATOS

HAGA CLIC AQUI PARA VER TODAS LAS PREGUNTAS DE LA ENCUESTA

Tabla 2: Respuestas totales onteo
Total 2848
Personas con una enfermedad rara 2208
Cuidadores de una persona que tiene unaenfermedadrara | 640
Actual 540
Anterior 89
Vivos 22
Fallecidos 49

Pregunta sin respuesta/omitida

N

Tabla 3: Datos demograficos de los participantesy  RaSSUERECRIUERE CUy CRERELE]

los cuidadores

Conteo (%)

Conteo (%)

Menos de 2 20 (1 %) 0

De 2 a menos de 6 67 (3 %) 0

De 6 a menos de 12 84 (3%) 0

De 12 a menos de 18 106 (4) 0

De 18 a menos de 30 292 (M %) 35 (6 %)
De 30 a menos de 40 287 (11 %) 126 (22 %)
De 40 a menos de 50 379 (15 %) 158 (28 %)
De 50 a menos de 60 495 (19 %) 116 (21 %)
De 60 a menos de 70 508 (20 %) 86 (15 %)
Méas de 70 354 (14 %) 38 (7 %)
Pregunta sin respuesta/omitida 256 81

Masculino 647 (25 %) 68 (12 %)
Femenino 1917 (74 %) 497 (88 %)
Intersexual S 0

Ninguna de estas opciones me describe S 0

Prefiero no responder 17 9

Pregunta sin respuesta/omitida 251 66

Masculino 639 (25 %) 62 (11 %)
Femenino 1826 (72 %) 493 (88 %)
No binario 52 (2 %) S
Transgénero S S
Autodescripcién S 0

Prefiero no responder 40 6

Pregunta sin respuesta/omitida 270 75
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https://rarediseases.org/wp-content/uploads/2024/07/Rare-Disease-Diversity-Survey-Questions.pdf

Tabla 3: Datos demograficos de los participantesy  RaSSUERKECRIGERE CUy CRERELE]

los cuidadores (continuacion)

Conteo (%)

Conteo (%)

Sexualidad

Heterosexual 2054 (88 %) 494 (94 %)
Gay 42 (2 %) S

Lesbiana 52 (2 %) S

Bisexual 134 (6 %) 13(2 %)
Autodescripcion 61(3 %) S

Prefiero no responder 173 23
Pregunta sin respuesta/omitida 332 91

Origen étnico

Negro, afroamericano 210 (8 %) 33(6%)
e eradoudrsaralve do Aasainaivode g5 4 s
Asiatico/de Medio Oriente/del norte de Africa 122 (5 %) 32 (6 %)
Blanco 2108 (83 %) 485 (86 %)
Prefiero no responder 66 18
Pregunta sin respuesta/omitida 244 59

Nivel educativo
Nunca asistio a la escuela o sélo fue al jardin de

Hispano 182 (7 %) 66 (11%)
No hispano 2422 (93 %) 515 (89 %)
Pregunta sin respuesta/omitida 244 59

Estado civil

" 86 (1%) S
ninos
Grados 1a 4 (primaria) 73(3 %) S
Grados 5 a 8 (secundaria) 60 (2 %) S
Grados 9 a 11 (preparatoria parcial) 99 (4 %) S
Grado 12 o GED (graduado de preparatoria) 278 (11 %) 51(9 %)
De 1a 3 aflos después de la preparatoria
(estudios universitarios parciales, carrera técnica o 690 (28 %) 126 (23 %)
escuela técnica)
Umvgmd_ad (4 anos o mas) (graduado de 608 (25 %) 164 (30 %)
la universidad)
Estudios superiores (maestria, doctorado, etc.) 548 (22 %) 179 (33 %)
Prefiero no responder 27 6
Pregunta sin respuesta/omitida 368 101

Casado 1063 (44 %) 381(74 %)
Divorciado 321 (13 %) 49 (9 %)
Viudo 110 (5 %) 17 (3 %)
Separado 42 (2 %) 12 (2%)
Nunca se ha casado 718 (30 %) 35(7 %)
Vivo con una pareja 147 (6 %) 24 (4 %)
Prefiero no responder 62 16
Pregunta sin respuesta/omitida 385 106
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Tabla 4: Definicion de comunidades con poca representacion onteo (9

BIPOC 448 (18 %)
Origen étnico hispano 204 (8 %)
LGBTQ+ 329 (14 %)
Ingresos del hogar por debajo del nivel de pobreza 433 (17 %)
Residentes de una zona rural 270 (13 %)
Cantidad total de personas 1259 (48 %)
Ejemplos de interseccionalidad
Sdélo BIPOC 248 (55 %)
BIPOC e hispano 39 (9 %)
BIPOC e integrante de la comunidad LGBTQ+ 63 (14 %)
BIPOC y por debajo del nivel de pobreza 84 (19 %)
BIPOC y residente de una zona rural 14 (3 %)

Conteo (%) Encuestados con Encuestados con

Tabla 5: Diagndstico de enfermedades raras v -
poca representacion representacion

Cantidad de enfermedades raras

1 1562 (59 %) 726 (58 %) 836 (61 %)
2 356 (13 %) 176 (14 %) 180 (13 %)
3 148 (6) 72 (6 %) 76 (6%)
4 40 (3) 42 (3%) 28 (2%)
5 95 (4) 56 (5 %) 39 (3%)
Pregunta sin respuesta/omitida 401 (15 %) 187 (15%) 214 (16 %)
Sin diagndstico 105 (5 %) 66 (7 %) 39 (4 %)

Obstaculos para la atencidn en las poblaciones con poca representacion en la comunidad que tiene enfermedades raras 24



Tabla 6: Caracteristicas de las enfermedades raras il L B T e relels
Conteo (%) Conteo (%) Conteo (%)
Cerebro 948 (43 %) 495(46 %) 453 (40 %)
Corazoén 571(26 %) 303 (28 %) 268 (24 %)
Sangre 460 (21 %) 234 (22 %) 226 (20 %)
Pulmones 674 (30 %) 338(31%) 336 (30 %)
Sistema gastrointestinal 948 (43 %) 503 (46 %) 445 (39 %)
Riflones 474 (21%) 255 (23 %) 219 (19 %)
Sistema inmunitario 965 (44 %) 487 (45 %) 478 (42 %)
Huesos 574 (26 %) 325 (30 %) 249 (22 %)
Musculos 973 (44 %) 513 (47 %) 460 (41 %)
Piel 695 (31 %) 385 (36 %) 310 (28 %)
Céncer/tumores 308 (14 %) 151 (14 %) 157 (14 %)
Sistema sexual y reproductivo 283 (13 %) 174 (16 %) 109 (10 %)

Impacto que tiene la enfermedad rara en la vida

Capacidad para caminar y moverse 1302 (60 %) 682 (63 %) 620 (57 %)
Capacidad para ver 485 (22 %) 270 (25 %) 215 (20 %)
Capacidad para hablar y comunicarse 569 (26 %) 327 (30 %) 242 (22 %)
Capacidad para oir 269 (12 %) 152 (14 %) 117 (11 %)

Capacidad para comer, vestirse y banarse 700 (32 %) 408 (38 %) 292 (27 %)
Capacidad para realizar tareas complejas 983 (45 %) 547 (51 %) 436 (40 %)
Capacidad para recordar cosas 817 (38 %) 448 (42 %) 369 (34 %)

Capacidad para asistir a la escuela o al trabajo 958 (44 %) 537 (50 %) 421(38 %)
Capac;l.dad para disfrutar las actividades con amigos 1409 (65 %) 733 (68 %) 676 (62 %)
y familiares

Capacidad para mantener relaciones intimas y sexuales | 728 (33 %) 401(37 %) 327 (30 %)
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Total de

Encuestados con

Encuestados con

Tabla 7: Proceso de diagnéstico encuestados poca representacién representacion
Conteo (%) Conteo (%) Conteo (%)

Modo de diagndstico

Asintomético 375 (17 %) 170 (16 %) 205 (18 %)
Pruebas de deteccion para recién nacidos 63(17 %) 33 (20 %) 30 (15 %)
Atencién médica de rutina 98 (27 %) 38 (23 %) 60 (29 %)
Diagnostico de un familiar 79 (21 %) 28 (17 %) 51 (25 %)
Desconocido 129 (35 %) 66 (40 %) 63 (31%)

Sintomatico 1811 (83 %) 887 (84 %) 924 (82 %)

Realizacién de anélisis genéticos

Persona sin diagnéstico que no ha enviado

85 (89 %)

Si 1019 (45 %) 541 (49 %) 478 (42 %)
No 994 (44 %) 444 (40 %) 550 (47 %)
No se le ofrecieron andlisis genéticos 834 (85 %) 372 (85 %) 462 (85 %)
No lo sé 232 (10 %) 114 (10%) 118 (10%)
Si 732 (33 %) 392 (36 %) 340 (30 %)
No 1429 (64 %) 663 (61 %) 766 (67 %)
No lo sé 71(3 %) 38 (3 %) 33(3%)

una solicitud a la UDN

32 (97 %)
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Tabla 8: Seguro médico y caracteristicas

Seguro médico

Total de
encuestados

Conteo (%)

Encuestados con
poca representacién

Conteo (%)

Encuestados con
representacion

Conteo (%)

Seguro médico principal actual

Con seguro en los Ultimos 12 meses 2016 (93 %) 941 (90 %) 1075 (96 %)
Con seguro durante algunos de los Gltimos 12 meses | 70 (3 %) 48 (5%) 22 (2 %)
Sin seguro en los Ultimos 12 meses 82 (4 %) 56 (5 %) 26 (2 %)

Costo mensual del seguro médico

No basado en el empleo 184 (9 %) 100 (10 %) 84 (8 %)

Seguro privado 800 (40 %) 373 (39 %) 427 (40 %)
Seguro privado basado en el empleo

Medicare 704 (35 %) 255 (26 %) 449 (42 %)

Medicaid 274 (16 %) 197 (20 %) 77 (7 %)

TRICARE 30(1%) S 19(2%)S M(1%)S

Veterans Affairs (VA) S S S

Indian Health Service S S S

No lo sé 23(1%) 16 (2 %) 7 (1%)

Prefiero no responder 30 10 20

Rechazos de reclamos por parte de los seguros
Medicare

211 (11 %)

126 (13 %)

0 465 (27 %) 286 (35 %) 180 (20 %)
De 1a menos de $100 148 (9 %) 72 (9%) 76 (8 %)
De $100 a menos de $250 399 (23 %) 162 (20 %) 237 (26 %)
De $250 a menos de $500 386 (22 %) 156 (19 %) 230 (25 %)
Mas de $500 339 (20 %) 142 (17 %) 197 (21%)
$0 134 (7 %) 79 (8 %) 55 (5 %)
De $1a $49 153 (8 %) 71(7 %) 82 (8 %)
De $50 a $99 214 (11 %) 85(9 %) 129 (12 %)
De $100 a $249 433 (22 %) 197 (20 %) 236 (23 %)
De $250 a $499 384 (19 %) 182 (19 %) 202 (20 %)
De $500 a $999 259 (13 %) 142 (15 %) 117 (10 %)
Mas de $1000 436 (22 %) 221(22 %) 215 (21 %)

85 (8 %)

Medicaid

442 (23 %)

Caracteristicas de los seguros (% que comunicé que esto ocurria siempr

249 (26 %)

e o la mayor parte del tiempo)

193 (19 %)

Encontrar médicos en la red 1416 (54 %) 604 (48 %) 812 (59 %)
Obtener derivaciones para especialistas 1564 (60 %) 715 (57 %) 849 (62 %)
Obte_ner la aprobac_lon para procedimientos, 1360 (52 %) 602 (48 %) 758 (55 %)
medicamentos y alimentos

Recepcién de telemedicina M4 (44 %) 535 (42 %) 609 (44 %)

Recepcion de un rembolso por
los costos complementarios

265 (10 %)

128 (10 %)

137 (10 %)
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Tabla 9: Porcentaje de personas que comunicaron retrasar la atencion o abstenerse de buscarla

Se sinti6 estresado, ansioso,

45 % 48 % 53% 64 % 55 % 48 %
exhausto o desesperanzado
Se S|nthlabrumado con el manejo de su ylda, 50 % 57 9% 63 % 729 61% 50 %
la atencion o las responsabilidades de cuidado
No pudo cubrir el costo de la visita 29 % 31% 39% 42 % 38 % 34 %
No pudo acudir debido al acceso al transporte,
al cuidado infantil, etc. o al costo de estos 21% 29 % 25% 34 % 32% 27 %
elementos

No podia ausentarse del trabajo o no podia

o) [0) o,
permitirse tomar tiempo libre 32% 2% 17%

18 % 21% 26 %

Experimentaba inestabilidad en la vivienda,
inseguridad alimentaria o preocupacion por las 17 % 24 % 21% 25% 31% 23 %
necesidades basicas (servicios publicos, etc.)

Vive en una zona rural donde la distancia hasta el

proveedor de atencidon médica es 15 % 16 % 5% 21% 25% 43 %
demasiado extensa

Ngcgsﬁtaba trasl,adarlse para recibir la atencion 13% 19% 17 % 20 % 24 9% 1%
meédica y no tenia donde quedarse

Le preocupaba su estado de inmigracién 1% 3% 1% 1% 2% 0%
Los sintomas o las limitaciones fisicas/psicoldgicas

debido a la enfermedad rara provocaron que fuera 33% 37 % 40 % 54 % 54 % 38%
demasiado dificil

No se sintié comodo recibiendo atencion debido a o o o o o o
la pandemia de COVID-19 27% |33% 1% 4% 35% 25%
Le preocupaba comp}lo tralita_\rlan los proveedores o 279 34% 319 519 309 o4 9
el personal de atencién médica

Le preocupaba poder completar todos los 10% 1% 129 189% 16 % 99

formularios o entender lo que debia hacer
El médico no se tomo el tiempo para escucharlo 29 % 32 % 35% 44 % 36 % 27 %

Encuestados
Tabla 10: Obstéaculos econdmicos para la atencion: BAREIEE Encuestados con con
Incapacidad para costear estos elementos en los  [Rtkeakets pocarepresentacion | o esentacion

ultimos 12 meses Conteo (%) Conteo (%) Conteo (%)
Medicamentos recetados 549 (21 %) 299 (24 %) 250 (18 %)
Al|ment9§/suplementos necesarios desde el punto de 306 (12 %) 188 (15 %) 118 (9 %)
vista médico

Atencién o asesoramiento para la salud mental 334 (13 %) 206 (16 %) 128 (9 %)
Atencién de emergencia 132 (5 %) 91(7 %) 41(3 %)
Atencion dental (incluye controles de rutina) 511 (20 %) 284 (23 %) 227 (17 %)
Anteojos/aparatos auditivos 420 (16 %) 245 (19 %) 175 (13 %)
Dispositivos de ayuda para la movilidad (sillas de 212 (8 %) 136 (11 %) 76 (6 %)
ruedas, etc.)

Ver a pln mgdpo de cabecera o proveedor de 157 (6 %) 102 (8 %) 55 (4 %)
atencion médica general

Ver a un especialista 355 (14 %) 224 (18 %) 131 (10 %)
Atencion de seguimiento 204 (8 %) 128 (10%) 76 (6 %)
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Tabla 11: Evaluaciones de los cuidadores sobre sus

. - orce e de gdagores que € de acuerdo o
experiencias ota 2 3 ERUETEE GEin & deslErEEicne
c ddo S ado
Otlal de
O olelets O
c c ado
eprese d O eprese d
Mi s§t|sfaCC|on con la vida ha resultado afectada debido 204 (71%) 145 (70 %) 79 (72 %)
al cuidado.
Con frecuencia me siento fisicamente agotado. 270 (85 %) 176 (85 %) 94 (85 %)
De vez en cuando, desearia poder "huir” de la situacion 198 (62 %) 127 (62 %) 71(64 %)
en la que estoy.
A veces no me siento realmente “yo mismo 241(76 %) 154 (75 %) 87 (78 %)
como antes.
Desde q.ue'he sido cuidador, mi situacion econémica 205 (65 %) 142 (69 %) 63 (56 %)
ha disminuido.
Mi salud se ve afectada por la situacion de cuidado. 211 (67 %) 146 (72 %) 65 (58 %)
El cuidado toma gran parte de mi propia fuerza. 258 (81 %) 171(83 %) 87 (78 %)
Me siento d|v!c_j|do entre ]as exigencias Qe mi entorno 208 (66 %) 140 (68 %) 68 (61 %)
(como la familia) y las exigencias del cuidado.
Me preocupa mi futuro debido al cuidado que brindo. 181(57 %) 127 (62 %) 54 (48 %)
Mis relaciones con otros familiares, parientes, amigos y
conocidos estan resultando afectadas como resultado | 194 (61 %) 127 (62 %) 67 (60 %)
del cuidado.
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O3 Youlube

Equidad en salud en las
enfermedades raras

Responda la primera encuesta sobre la
diversidad de las enfermedades raras
de NORD. Obtenga mas informacion.

Anuncio

Obtenga mas informacion

Encuesta sobre las enfermedades raras en BIPOC  :

Responda nuestra
encuesta sobre
equidad en salud

§y,

| =8

Encuesta sobre la
diversidad de las
enfermedades raras
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Apéndice B: Muestra de anuncios (continuacisn)

Contenido de anuncios

de terceros

Encuesta sobre
las enfermedades
raras en BIPOC

Ayudenos a eliminar los obstaculos
para el acceso equitativo a la >
atencién médica para los pacientes

:‘—*;;‘%5
NORD

Responda la encuesta sobre
diversidad de NORD

Responda la primera encuesta sobre la
diversidad de las enfermedades raras de

diversos con enfermedades raras.

. J
- Abrir

NORD. Obtenga mas informacion.

Done su tiempo a la primera encuesta de
pacientes con enfermedades raras con poca
representacion. Obtenga mas informacion

Obtenga mas
informacion

THE HILL Noicas  Pollca  Negocios  Opnién  Ewnos Emplecs HILLTV  Boltines

obtenciones de imagenes como las exploraciones mediante CT y las
radiografias, que exponen a los pacientes a niveles bajos de radiaciéon
cancerigena, podrian estar contribuyendo, especialmente para los tipos de Unase aCQC para
cancer que afectan a la sangre y la médula 6sea. Por otra parte, en cuanto al
repunte de los casos de cancer de testiculo, sefiala que el aumento del
consumo de cannabis probablemente sea el principal culpable.

una proyeccién
especial de

El incremento de la estatura de las personas también podria ser un factor de IN H OSPITAB LE
riesgo para varios tipos de cancer, indica. Ugai me comenta que existe
especulacion sobre si los cambios en nuestros patrones de sueiio podrian
estar involucrados, aunque la evidencia es “bastante limitada”. Marios
Giannakis, oncélogo médico e investigador en el Centro de Cancer
Gastrointestinal Dana-Farber, indica que los cambios en el microbioma Consumers for
(la comunidad de microorganismos que habitan en el cuerpo) han estado
“implicados” en el aumento de cancer colorrectal de apariciéon temprana.
Estos cambios pueden provenir de la dieta, factores relacionados con el estilo
de vida o incluso procedimientos quirirgicos como las cesareas.

Encuesta sobre la diversidad de

ﬁlas enfermedades raras
»

Acompaianos en una mesa
de debate sobre la necesidad
de volver a centrar nuestro
sistema hospitalario en torno
a la atencion al paciente,
seguida de la proyeccion del
documental InHospitable.

Giannakis enfatiza que se necesita mas investigacion para comprender qué
esta detras del aumento de los indices, incluidos estudios de cohortes
prospectivos a largo plazo en los que se haga un seguimiento de los
participantes durante periodos prolongados.

“Descubrir el motivo podria ser muy importante para la prevencion”,
afirma Giannakis.
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