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Prólogo2.

El maniesto sobre enfermedades autoinamatorias raras
Novartis ha desarrollado el maniesto sobre enfermedades autoinamatorias raras en colaboración con un grupo de 
pacientes, profesionales sanitarios y organizaciones de pacientes que forman parte de la comunidad internacional 
de enfermedades autoinamatorias raras. El maniesto tiene como objetivo aumentar la concienciación sobre estas 
afecciones poco frecuentes para impulsar un cambio y mejorar vidas. Se destacan las llamadas a la acción para 
aspectos clave del recorrido del paciente que requieren atención urgente de varias partes interesadas, incluidos 
profesionales sanitarios, organizaciones de pacientes, pacientes y legisladores.

Un desafío global poco común y en evolución
Las enfermedades autoinamatorias raras son un grupo de enfermedades raras emergentes y de rápida evolución 
caracterizadas por ataques espontáneos, no provocados y discapacitantes de inamación sistémica, que incluye 
ebres recurrentes, erupciones y fatiga grave.2-7 En la mayoría de los casos, las enfermedades autoinamatorias raras 
se heredan y comienzan en la infancia, y persisten a lo largo de la vida adulta.6, 8-11 Debido a los síntomas no especícos de 
las enfermedades autoinamatorias raras, la identicación y el diagnóstico de una afección a menudo se retrasan, lo que 
provoca retrasos sustanciales en pacientes que reciben el tratamiento y la atención adecuados. 

La carga multifacética de enfermedades autoinamatorias raras
Los síntomas y las consecuencias de las enfermedades autoinamatorias raras imponen un impacto físico, emocional, 
social y nanciero signicativo en los pacientes, sus familias y los profesionales sanitarios, que afectan a todas las 
áreas de la vida, desde la educación hasta las relaciones.2, 12-14 La rareza y el bajo nivel de concienciación sobre estas 
afecciones dan lugar a una importante falta de comprensión y apoyo de su entorno social, lo que aumenta aún más 
la carga de la enfermedad.2 La naturaleza crónica de las enfermedades autoinamatorias raras signica que estas 
cargas son constantes, continúan desde la infancia hasta la adolescencia y la edad adulta, lo que afecta gradualmente 
a la calidad de vida de los pacientes, al tiempo que ejerce una presión económica sustancial y a largo plazo sobre los 
sistemas sanitarios. Los pacientes pediátricos se ven especialmente afectados por su enfermedad, ya que los síntomas 
alteran el desarrollo físico, educativo y social, y la transición a la atención de adultos es uno de los periodos más difíciles.2, 

14-16 

La necesidad de mejorar el cuidado y el apoyo de por vida
Mediante un mayor conocimiento cientíco y mejoras en la tecnología, se han producido mejoras signicativas en el 
diagnóstico y tratamiento de enfermedades autoinamatorias raras. Sin embargo, los pacientes aún se encuentran con 
barreras a lo largo de su viaje hacia una gestión y atención óptimas. La concienciación y el profundo conocimiento de 
las enfermedades autoinamatorias raras siguen siendo limitados entre los profesionales sanitarios y los pacientes. 
Junto con síntomas que se solapan con otras enfermedades, esto signica que el diagnóstico preciso es difícil y puede 
retrasarse mucho; algunos pacientes esperan muchos años o incluso décadas para un diagnóstico preciso.2, 17-19

Además, aunque las opciones de tratamiento actuales para enfermedades autoinamatorias raras pueden proporcionar 
un control sintomático,20-22 algunos pacientes pueden tener dicultades para que se les recete un medicamento ecaz 
que también puedan tolerar bien.10, 20, 22, 23 Los retrasos en los diagnósticos, las dicultades para acceder a la atención 
especializada y el tratamiento inecaz pueden impedir una atención óptima y pueden tener un impacto sustancial en 
la salud y la calidad de vida a largo plazo.17, 24 Para evitar complicaciones y mejorar los resultados, existe la necesidad 
de un diagnóstico más preciso y oportuno, una selección adecuada de los tratamientos existentes adaptados a cada 
paciente y más opciones de tratamiento que puedan abordar potencialmente las causas subyacentes de enfermedades 
autoinamatorias raras.25
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Profesionales sanitarios y 
legisladores para:

• Garantizar la mejora 
continua de los procesos 

de diagnóstico y el acceso 
a tratamientos innovadores, 

gestión de enfermedades 
y servicios sanitarios 

especializados.

Grupos de defensa del paciente para:

• Capacitar a pacientes para que sean 
el centro de las decisiones de toma de 

cuidados.

• Promover el desarrollo de relaciones 
colaborativas, holísticas y a largo 

plazo y una comunicación ecaz entre 
pacientes y profesionales sanitarios.

• Defender una mejor atención y 
mejores resultados de salud.

Todas las partes interesadas 
para: 

• Aumentar la concienciación 
y el reconocimiento 

del gran impacto que 
las enfermedades 

autoinamatorias raras tienen 
en las vidas de las personas, 
los sistemas sanitarios y las 

sociedades en general.

• Involucrar a pacientes para 
que participen activamente 

en la investigación y el 
desarrollo cientícos. 

Juntos, Novartis, los pacientes, expertos y organizaciones de pacientes que han colaborado para crear el maniesto 
están comprometidos con abordar las necesidades y defender los derechos de las personas afectadas por 
enfermedades autoinamatorias raras, incluidos los pacientes, sus familias y los profesionales sanitarios involucrados 
en su atención. Estos objetivos se están logrando a través de colaboraciones con diversas organizaciones y expertos en 
atención sanitaria.

El maniesto tiene como objetivo unicar a las partes interesadas para ayudar a concienciar y educar sobre 
enfermedades autoinamatorias raras y mejorar las vidas de las personas que viven con enfermedades 
autoinamatorias raras.

Mediante la identicación de necesidades clave no satisfechas asignadas con respecto al recorrido del paciente, 
este maniesto propone preguntas clave que pueden ayudar a superar las barreras para una atención óptima, hacia el 
objetivo a largo plazo de mejorar las vidas de las personas que viven con enfermedades autoinamatorias raras en 
todo el mundo.

Visión:
Aumentar la concienciación y la 
educación sobre enfermedades 

autoinamatorias raras.

Misión:
Mejorar la vida de las personas 

que viven con enfermedades 
autoinamatorias raras.

Maniesto sobre enfermedades autoinamatorias raras

Enfermedades autoinamatorias raras: 
Llamada a la acción

Juntos, pacientes, cuidadores, profesionales sanitarios, organizaciones 
de pacientes y legisladores deben abordar las necesidades no cubiertas 

y reducir la carga de la enfermedad de las personas que viven con 
enfermedades autoinamatorias raras y sus familias. Es vital que las 

partes interesadas clave, incluida toda la comunidad con enfermedades 
autoinamatorias raras y más allá, tomen medidas cruciales para mejorar 

la vida cotidiana de todas las personas que viven con enfermedades 
autoinamatorias raras. Nosotros llamamos a:
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Comprender las enfermedades 
autoinamatorias raras4.

El Congreso Internacional de Fiebre Mediterránea Familiar 
y Enfermedades Autoinamatorias Sistémicas dene las 
enfermedades autoinamatorias raras como “afecciones 
causadas por una respuesta exagerada del sistema 
inmunitario innato, lo que provoca episodios de inamación 
espontánea que afectan a múltiples órganos”.26

Las enfermedades autoinamatorias raras son un gran número de enfermedades raras diferentes, que implican una  
activación anómala de la primera línea de defensa del cuerpo contra la infección (el sistema inmunitario innato), que 
luego desencadena la segunda línea de defensa (el sistema inmunitario adaptativo).27 En la mayoría de los casos, 
las enfermedades autoinamatorias raras se heredan y comienzan en la infancia. Los pacientes experimentan 
espontáneamente una serie de signos y síntomas relacionados con ebre e inamación, que pueden afectar a múltiples 
órganos, incluidos el abdomen, el tórax, las articulaciones, la piel y los ojos.8, 11, 27, 28 Estos síntomas a menudo aparecen 
repentinamente y pueden ser muy discapacitantes, con un mayor impacto en cada aspecto de la vida de los pacientes.2, 

4, 5 Las características clínicas (síntomas y su gravedad) pueden variar en gran medida de un individuo a otro y entre 
afecciones.8, 11, 15, 29

Las enfermedades autoinamatorias raras están causadas por defectos en los genes que regulan la inmunidad innata, 
lo que da lugar a una producción excesiva de proteínas proinamatorias llamadas citocinas, como IL-1, IL-6 y TNF. La 
patogenia de la enfermedad puede ser compleja y probablemente se vea inuida por la presencia de múltiples alelos 
genéticos modicadores, modicaciones epigenéticas y factores ambientales.29, 34 En la mayoría de los casos, las 
afecciones autoinamatorias tienen un diagnóstico clínico establecido, pero un contexto genético complejo; conocido 
como enfermedades autoinamatorias raras complejas, poligénicas o multifactoriales.6, 11, 26, 35, 36 Sin embargo, no se 
encuentra ninguna mutación en al menos el 50 % de los pacientes; en tales casos, el diagnóstico se puede realizar 
basándose en las características clínicas típicas.15, 17

Datos y cifras clave

La frecuencia de otras enfermedades autoinamatorias raras es inferior a ésta y, para muchas afecciones, aún no 
se ha cuanticado,23 lo que puede deberse al hecho de que estas afecciones siguen sin reconocerse y están poco 

diagnosticadas y, por tanto, no se han noticado en una proporción signicativa de pacientes.29, 31, 32

Las enfermedades autoinamatorias 

raras afectan a ambos  
sexos por igual.23

En la mayoría de los casos, las 
enfermedades autoinamatorias 

raras son heredadas, 
empiezan en la infancia, 
y persisten a lo largo de la vida 

adulta. Otras enfermedades 

autoinamatorias raras son 
adquiridas, y se 

presentan en cualquier momento 
durante la edad adulta.6, 8, 10, 11

Se identicaron más de 30 genes 
asociados a enfermedades 

autoinamatorias raras.6

La enfermedad autoinamatoria  
genética rara más común y conocida es la  

Fiebre mediterránea 
familiar (FMF).21

La FMF afecta a aproximadamente 

150 000  
personas en todo  
el mundo.30 

El 25 % de las personas con enfermedades raras espera  

de 5 a 30 años desde que empiezan sus síntomas para recibir 

un diagnóstico y el 40 % recibe un diagnóstico inicial incorrecto.33
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La mayoría de las enfermedades autoinamatorias raras tiene un cuadro clínico complejo con signos y síntomas 
solapados, lo que diculta la clasicación.37-39 Desde 1990, se han clasicado más de 40 afecciones diferentes 
como enfermedades autoinamatorias raras.6, 15, 40 El grupo más común y bien caracterizado de enfermedades 
autoinamatorias raras son los síndromes de ebre periódica (PFS).41 A medida que el espectro de la enfermedad se 
amplía para incluir nuevas afecciones inuenciadas por múltiples factores genéticos y ambientales, añade complejidad 
al cuadro clínico, con solapamiento entre enfermedades autoinamatorias raras y enfermedades autoinmunitarias.29, 34, 42 
A menudo hay una falta de criterios de diagnóstico o clasicación distintos,24, 43, 44 pero las condiciones pueden denirse 
ampliamente en tres categorías:19, 24

Los síntomas 
cutáneos, como 
una erupción 
cutánea, son un 
síntoma clave.

* Para buscar posibles síntomas asociados a enfermedades autoinamatorias raras, consulte:

La base de datos de enfermedades autoinamatorias (http://www.autoinammatory-search.org).

Tipo Monogénico
Poligénico, complejo 
o multifactorial No diferenciado

Causa Cambios o 
mutaciones en un 
solo gen.6

Los cambios en 
múltiples genes que 
independientemente 
tienen un bajo riesgo 
pero se combinan, o bien 
con factores de riesgo 
externos, pueden causar 
enfermedades.6, 14

Las enfermedades autoinamatorias 
raras no diferenciadas o sin denir son 
afecciones consideradas clínicamente como 
enfermedades autoinamatorias raras, pero 
a menudo tienen un cuadro clínico que no 
se corresponde con ningún diagnóstico 
especíco.6, 45-47 Pueden estar causadas por 
cambios en un gen o ser multifactoriales.46

Ejemplos FMF, una 
enfermedad 
autoinamatoria 
rara relativamente 
frecuente.

Síndrome 
periódico asociado 
al receptor del TNF 
(TRAPS)

Síndromes 
periódicos 
asociados a la 
criopirina (CAPS).41 

Artritis idiopática juvenil 
sistémica (SJIA): la forma 
infantil de la enfermedad 
de Still, una enfermedad 
autoinamatoria rara que 
afecta a entre el 10 y el 15 % 
de los niños con artritis 
idiopática juvenil (JIA) en 
EE. UU. y Europa.

Enfermedad de Still de 
aparición en la edad adulta 
(AOSD): la forma adulta de 
la enfermedad de Still.

Enfermedad de Behçet.

Fiebre periódica, 
estomatitis aftosa, 
faringitis, adenitis 
(PFAPA).

Síndrome de Schnitzler.36, 

48, 49

No hay ejemplos de condiciones 
disponibles – los pacientes que no encajan 
en una afección especíca se diagnostican 
con mayor frecuencia como “enfermedades 
autoinamatorias raras no diferenciadas” 
o “PFS general”. Otros términos utilizados 
para describir clínicamente esta categoría 
incluyen:50

•   PFS no diferenciada.

•  Enfermedad autoinamatoria sistémica 
(SAID).

•  Síndrome de ebre recurrente sistémico no 
diferenciado (SURFS). 

•  Trastorno autoinamatorio no diferenciado.

•  Enfermedad autoinamatoria sistémica no 
clasicada (UNC-SAID o uSAID).

•  Autoinamación de causa desconocida.

Esta tabla no es representativa de todas las enfermedades autoinamatorias, sino que simplemente proporciona una 
descripción general de las principales afecciones descritas en este maniesto. Para ver una tabla completa, consulte: Tabla 
comparativa de alianzas autoinamatorias.

Posibles síntomas en personas con enfermedades autoinamatorias raras*2, 9, 11, 27, 51

El síntoma más 
frecuente es la 
ebre recurrente. 

Cansancio 
intenso.

Órganos 
internos 
inamados/
agrandados.

Inamación/
acumulación de 
líquidos/dolor 
en el pecho y el 
abdomen.

Hinchazón/
inamación/
dolor en las 
articulares.

Dolor 
muscular.
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La carga multifacética de 
enfermedades autoinamatorias raras5.

Los síntomas impredecibles e insidiosos suponen una 
carga física, emocional, social y nanciera grave para los 
pacientes con enfermedades autoinamatorias raras, sus 
familias y aquellos que las tratan.

Los síntomas de las enfermedades autoinamatorias raras suponen 
una carga de por vida para los pacientes
•  Los síntomas inamatorios suelen producirse de forma espontánea y duran entre días y semanas, a menudo 

separados por intervalos de periodos sin síntomas y una buena salud general de semanas a meses,8 con pacientes 
que a menudo sufren considerablemente durante los brotes.52 

•  Sin embargo, algunas personas pueden mostrar una respuesta continua de fase aguda, a veces con 
empeoramiento de los síntomas.15

•  En casos graves, los síntomas persistentes y a largo plazo pueden desarrollarse en condiciones de salud 
irreversibles, como la pérdida de la función orgánica y la discapacidad, lo que puede provocar una peor calidad de 
vida o la muerte.8, 15, 53-55 

La fatiga es muy intensa por la mañana…  
y luego afecta al resto del día 56

Los niños y jóvenes se ven afectados de forma desproporcionada 
por la carga de enfermedades autoinamatorias raras
•  Se ha demostrado que las enfermedades autoinamatorias raras afectan a las relaciones personales, la escuela, 

el empleo y la participación social.2, 57 Como resultado, la calidad de vida de los pacientes con enfermedades 
autoinamatorias raras es signicativamente menor que la de la población general, con los niños como los más 
afectados.58, 59

•  Los niños con enfermedades autoinamatorias raras a menudo faltan a la escuela debido a exacerbaciones de 
síntomas y citas médicas, lo que implica su rendimiento.2, 16 En un estudio, se documentaron días escolares perdidos 
en el 78 % de los pacientes.2 

•  Además, debido a que la enfermedad es en gran medida “invisible” fuera de los episodios agudos, es posible que los 
pacientes no siempre parezcan claramente enfermos todo el tiempo, por lo que se pueden juzgar erróneamente.2, 16

•  Los pacientes informan de la falta de comprensión y de apoyo de los profesores y compañeros, así como de 
intimidación.2, 60

•  Hay una idea errónea entre los profesores de que las enfermedades autoinamatorias raras son contagiosas y los 
niños sienten que se les trata de forma diferente que a sus compañeros por este motivo.61 

•  La alteración de la educación primaria puede prolongar la carrera escolar de un paciente, con consecuencias 
negativas para la educación superior y el empleo más adelante en la vida. En un estudio de calidad de vida, el 46 % de 
los pacientes indica que su enfermedad retrasó su educación y en el 17 % esto hizo que la graduación de la escuela 
secundaria fuera inalcanzable.14 

Los niños en la escuela a menudo son juzgados 
incorrectamente, estamos muy cansados. Los 

profesores creen que no están motivados y que no 
quieren aprender. La fatiga extrema es parte de su 

enfermedad 2
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La transición de la infancia a la edad adulta es uno de los periodos más 
difíciles para los pacientes
•  Los síntomas de las enfermedades autoinamatorias raras pueden alterar el desarrollo físico, educativo y social de los 

niños y, como adultos, se enfrentan al desafío de asumir la responsabilidad exclusiva de controlar su enfermedad.2, 16, 62 

•  Por estos motivos, la transición de la infancia a la adolescencia y a la edad adulta es uno de los periodos más difíciles 
para los pacientes; el proceso debe ser gradual y requiere un nivel adecuado de atención médica y apoyo.16, 63 

La carga de las enfermedades autoinamatorias raras va más allá  
de los pacientes hasta sus familias y cuidadores
•  Los síntomas asociados con enfermedades autoinamatorias raras, como la fatiga y el dolor crónico, pueden 

ser físicamente debilitantes, y las exacerbaciones constantes pueden hacer que realizar tareas cotidianas 
aparentemente sencillas sea desaante y casi imposible.1, 2, 59, 64, 65 

•  Esta restricción de las actividades diarias y la imprevisibilidad de los síntomas puede afectar negativamente al 
bienestar emocional y a la vida cotidiana de los pacientes, sus familias y aquellos que los cuidan.2, 16, 59, 66 

La exclusión social es un desafío clave para las personas que viven 
con una enfermedad autoinamatoria rara y sus cuidadores
•  La enfermedad a menudo limita las actividades sociales de los pacientes y sus familias.2

•  El 78 % de los pacientes noticó exclusión social en un estudio basado en encuestas.2 

Los pacientes y sus familias a menudo experimentan estrés  
emocional y psicológico
•  El estrés emocional en los padres y sus familiares es signicativo debido a la naturaleza impredecible de las 

enfermedades autoinamatorias raras.2

•  El riesgo genético asociado a la enfermedad causa preocupaciones sobre la planicación familiar y las relaciones.2

•  Las afecciones psicológicas, incluidas la ansiedad y la depresión, se asocian con enfermedades autoinamatorias raras, 
lo que se añade a la carga emocional general de las enfermedades.2, 67

•  Además de las limitaciones educativas/de empleo y sociales, el estrés de la vida diaria magnica y contribuye a los 
sentimientos de ansiedad, aislamiento, soledad, culpa y tristeza en pacientes y cuidadores.2, 66

A menudo tenemos que cancelar las reuniones sociales, 
porque nuestro hijo tiene una exacerbación de la enfermedad… 
y nuestros amigos no entienden: ¿por qué cancelan de nuevo? 

Ya no nos invitan 2

La parte más difícil es el aislamiento. Tengo 28 años y no he 
tenido las mismas experiencias que mis compañeros 17

La presión psicológica… es mucho mayor para 
los padres con hijos enfermos. Todo viene con un 

enorme compromiso de tiempo 2
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Alrededor de uno de cada cuatro pacientes con enfermedades 
autoinamatorias raras está desempleado, y muchos se enfrentan a 
dicultades económicas
•  La interrupción del trabajo y la ausencia de los pacientes y sus cuidadores debido a la enfermedad pueden inuir 

negativamente en la productividad laboral, la seguridad laboral y las opciones profesionales/del lugar de trabajo.2, 14, 68 

•  Los pacientes adultos a menudo faltan al trabajo y el 26 % de los pacientes están desempleados.2, 14, 68

•  Los costes indirectos, incluida la incapacidad para trabajar como paciente para afrontar los síntomas, o como padre/
madre que cuida de un niño con una enfermedad autoinamatoria rara, suponen una carga económica signicativa 
para los pacientes y sus familias.13, 14, 33 

•  Los costes directos del acceso a la atención y al tratamiento, incluidos los costes de viaje, contribuyen aún más al 
impacto económico.13, 33

El tratamiento de las enfermedades autoinamatorias raras afecta a 
los sistemas sanitarios y de asistencia social
•  Las enfermedades autoinamatorias raras generan costes y uso sustancial de recursos, incluidas visitas a 

profesionales sanitarios, pruebas de diagnóstico, cobertura de seguros y bajas por enfermedad.12, 13 

•  Recientemente, se estimó que el coste total del tratamiento para un paciente con SJIA para los sistemas sanitarios era 
de 1929 £ en el primer año tras el diagnóstico.12 

•  Los costes de atención de las complicaciones a largo plazo, como el daño orgánico, que se producen debido a 
retrasos prolongados en el diagnóstico y un tratamiento inadecuado de la enfermedad pueden contribuir aún más a la 
carga económica de los sistemas sanitarios.2, 14, 24, 55, 69

•  Los pacientes necesitan cuidados desde la infancia hasta la edad adulta, lo que supone una carga económica a largo 
plazo para los sistemas sanitarios nacionales y los pagadores privados.2, 12, 58

Realmente se enfermó… la presión constante de su 
empleador lo hizo inestable y culpable 2

Queríamos obtener un seguro de vida para nuestra hija 
cuando tenía 4 o 5 años de edad… [pero] nos dijeron que sería 

de poco benecio debido a su enfermedad y [por lo tanto] 
 no lo consiguió 2
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Hacer un diagnóstico lo más rápido posible es vital para que los pacientes puedan recibir el tratamiento y la atención más 
adecuados.16 Sin embargo, el diagnóstico de afecciones autoinamatorias puede ser difícil y los pacientes a menudo 
soportan retrasos graves en el diagnóstico y, posteriormente, el tratamiento, que dura muchos años o incluso décadas, 
debido a pruebas repetidas, múltiples visitas médicas y diagnósticos erróneos.17, 19, 70, 71 Esto puede tener un impacto 
sustancial en la salud y la calidad de vida a largo plazo.24, 71 

 Identicar las barreras para una 
atención óptima a lo largo de la 
trayectoria del paciente 

La falta de familiaridad de las enfermedades autoinamatorias raras entre los profesionales sanitarios de atención 
primaria signica que los diagnósticos nales los realizan a menudo especialistas con experiencia en enfermedades 
autoinamatorias raras en centros de atención terciaria.2, 18, 73 Además, estos especialistas son miembros esenciales 
del equipo multidisciplinar implicado en el tratamiento y la monitorización continuas de pacientes con enfermedades 
autoinamatorias raras.43 Sin embargo, acceder a una atención especializada adecuada puede ser muy difícil y es una 
barrera importante que puede prolongar el tiempo de inicio del tratamiento.73

Después de largos periodos de incertidumbre, encontrar el tratamiento, la atención y el apoyo adecuados es vital. En los 
últimos años, los avances signicativos en el conocimiento de las enfermedades autoinamatorias raras han conducido 
a más opciones de tratamiento y mejoras en la atención.20 Cuando los pacientes encuentran regímenes de tratamiento 
que son bien tolerados y ecaces para ellos, pueden llevar vidas plenas y productivas.74 Sin embargo, el tratamiento y la 
gestión continua siguen teniendo su propio conjunto de desafíos:

Cuando recibimos el diagnóstico, me alegré de oír por n 
que habían encontrado mi problema72

David
Paciente con SJIA ahora en remisión

Es más que una simple cita con un médico para mí. Es un día 
en el que puedo hablar de mí mismo y de mi salud con alguien 

que realmente me escucha y también tiene respuestas para mí. 
Por eso tengo suerte de conocer a estos médicos que son  

tan increíbles72

Emma
Paciente de Muckle Wells en el Centro de Enfermedades Autoinamatorias de Tübingen, Alemania

6.

Para comenzar a abordar las necesidades no satisfechas de 
las personas que viven con enfermedades autoinamatorias 
raras, deben identicarse las barreras que deben afrontarse 
en cada etapa de la trayectoria del paciente.
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La disponibilidad de modalidades de tratamiento novedosas y ecaces debería ser 
la herramienta de impulso más importante que permita a los pacientes con 

enfermedades autoinamatorias raras vivir sus vidas con una calidad completa y sin 
limitaciones, ya que los tratamientos innovadores mostraron una capacidad clara para 
ello. Por otro lado, el tratamiento de enfermedades autoinamatorias raras debe estar 

en manos de médicos expertos con experiencia en el tratamiento de dichas 
enfermedades en particular. Las experiencias son capaces de asegurar las 

indicaciones correctas del tratamiento con su capacidad clínica completa, lo que es un 
milagro para la mayoría de los pacientes con enfermedades autoinamatorias72

Prof. Milos Jeseňák
Especialista en enfermedades pediátricas raras del Centro para ebre periódica, Departamento de pediatría y Departamento de 

neumología, Facultad de Medicina Jessenius en Martine, Universidad Comenius en Bratislava, Hospital Universitario (Martin)

Barreras para lograr un 
diagnóstico oportuno

Obstáculos 
para acceder 
a la atención 
especializada

Obstáculos para recibir el 
tratamiento y la atención 
adecuados

El bajo conocimiento de las enfermedades 
autoinamatorias raras entre los médicos 
de cabecera provoca retrasos en el 
diagnóstico.5 

•  La rareza de estas afecciones diculta que 
los médicos de cabecera las identiquen.2

•  El elevado número de enfermedades 
autoinamatorias raras identicadas 
(más de 30)75 y las enfermedades raras 
(aproximadamente 7000),76 dicultan que 
los profesionales de atención primaria sean 
conscientes de cada afección y, por lo tanto, 
que las diagnostiquen correctamente.2 

Hay escasez de especialistas 
en todo el mundo, lo que 
diculta el acceso o conduce 
a largos tiempos de espera.

•  Los profesionales 
sanitarios especializados 
en enfermedades 
autoinamatorias raras 
son limitados o no están 
disponibles en algunos 
países, con solo unos pocos 
expertos y centros de 
referencia disponibles en 
Europa y otros países.74-78

•  Como resultado, los 
pacientes y sus familias 
a menudo se enfrentan a 
largas listas de espera y 
horas para las citas.74-78 

Encontrar un tratamiento óptimo puede 
ser un proceso largo y desaante. 

•  Las opciones de tratamiento actuales 
pueden proporcionar un control 
sintomático,27-29 sin embargo, la 
tolerabilidad puede ser un reto para 
algunos pacientes.10, 18, 27, 29

•  Los pacientes pueden requerir ensayos 
de numerosos tratamientos antes de 
encontrar una opción adecuada.10, 81 

La falta de criterios de diagnósticos claros y 
de pruebas denitivas signica que lograr un 
diagnóstico es un proceso complicado.24, 43, 44 

•  Debido a la falta de criterios de diagnósticos 
para enfermedades autoinamatorias 
raras, el diagnóstico se basa principalmente 
en pistas clínicas.16, 23, 24 Conseguir un 
diagnóstico preciso puede requerir que 
los médicos eliminen una serie de posibles 
causas o enfermedades; esto puede ser un 
proceso largo y complicado.16

• Aunque los análisis genéticos han mejorado 
los tiempos de diagnóstico, son caros y 
no siempre dan respuestas claras, y solo 
el 50 % de los pacientes afectados tiene 
resultados positivos.16, 23, 24 

Los pacientes pueden tener 
que desplazarse mucho 
para acceder a atención 
especializada.

•  Debido a la falta de 
especialistas, los pacientes 
a menudo tienen que viajar 
a otras regiones o incluso 
países para acceder a 
servicios especializados,  
lo que puede conllevar 
costes personales 
sustanciales.24, 39, 75

El acceso a tratamientos ecaces varía 
según el país y puede ser difícil. 

•  Las barreras físicas, como la necesidad 
de recorrer largas distancias para una 
atención y un tratamiento adecuados, 
son especialmente relevantes y 
desaantes para los pacientes jóvenes, 
para los que el viaje a menudo debe 
realizarse con su familia.13, 39

El bajo conocimiento de las enfermedades 
autoinamatorias raras entre los médicos 
de cabecera provoca retrasos en el 
diagnóstico.5 

•  La rareza de estas afecciones diculta que 
los médicos de cabecera las identiquen.2

•  El elevado número de enfermedades 
autoinamatorias raras identicadas 
(más de 30)75 y las enfermedades raras 
(aproximadamente 7000),76 dicultan que 
los profesionales de atención primaria sean 
conscientes de cada afección y, por lo tanto, 
que las diagnostiquen correctamente.2 

Falta de concienciación de 
los centros especializados.

•  En primer lugar, muchos 
pacientes desconocen 
los centros de atención 
especializada.77    

Los pacientes no siempre pueden
controlar de forma ecaz su enfermedad 
a largo plazo.

•  Es posible que los pacientes, 
especialmente a una edad más joven, no 
posean de forma natural las habilidades 
de autocontrol para controlar con éxito 
su enfermedad hasta la edad adulta.63, 78

•  Los problemas de adherencia y de 
cumplimiento, especialmente dada 
la naturaleza a largo plazo de las 
enfermedades autoinamatorias raras, 
pueden dar lugar a resultados menos 
favorables para los pacientes,18, 83 lo que 
demuestra la necesidad de mejorar 
el autotratamiento y más opciones de 
tratamiento.
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La evidencia y la necesidad  
de acción urgente

7.

El análisis de la trayectoria asistencial muestra que la trayectoria del paciente sigue siendo compleja, y que los pacientes, 
las familias y los profesionales sanitarios se enfrentan innitamente a barreras múltiples que impiden una atención 
óptima. Para mejorar la trayectoria del paciente, es esencial identicar las acciones adecuadas en cada etapa, tanto 
desde la perspectiva del profesional sanitario como del paciente, que puedan superar estos obstáculos. 

Medidas para mejorar el diagnóstico
•  Proporcionar a los profesionales sanitarios de atención primaria la educación y el conocimiento de enfermedades 

autoinamatorias raras, incluidos los signos y síntomas tempranos, y criterios de diagnóstico mejor denidos pueden 
ser los primeros pasos para permitir a los profesionales sanitarios de atención primaria distinguir y diagnosticar con 
precisión enfermedades autoinamatorias raras en una etapa más temprana de la trayectoria del paciente.79 

•  La implementación y educación de los profesionales sanitarios sobre un enfoque estructurado y gradual para derivar 
a un paciente con sospecha de enfermedad autoinamatoria rara son cruciales para garantizar una derivación 
acelerada a especialistas y un tratamiento continuo.

Medidas para mejorar el acceso a los equipos de atención  
sanitaria especializada
•  Facilitar la vinculación de centros de excelencia con otros centros expertos para crear redes de centros para grupos 

con enfermedades autoinamatorias raras con necesidades similares ayudará a mejorar el acceso a la atención 
especializada para los pacientes.

•  La implementación de planes de reembolso para los costes incurridos por los pacientes al viajar reducirá la carga para 
los pacientes y mejorará el acceso a la atención especializada.

•  Proporcionar información y recursos para concienciar a los profesionales sanitarios y a los pacientes sobre las 
instalaciones especializadas locales, incluidos los centros de excelencia, ayudará a mejorar el acceso a asistencia y 
atención de alto nivel.77

Medidas para mejorar el tratamiento y la atención
•  Todos los profesionales sanitarios (enfermeros, médicos de atención primaria y especialistas) deben recibir 

formación sobre el tratamiento y las mejores prácticas de gestión, lo que les permitirá armonizar las estrategias de 
tratamiento y garantizar que los pacientes reciban la mejor atención posible.24 

• Una mayor investigación para mejorar la comprensión de los mecanismos de la enfermedad puede permitir el 
desarrollo de nuevas opciones de tratamiento que pueden abordar potencialmente las causas subyacentes de las 
enfermedades autoinamatorias raras.23 

• El aumento de la concienciación entre los profesionales sanitarios especialistas también puede impulsar una mayor 
investigación e innovación con respecto a los ensayos clínicos y estudios académicos, lo que facilita el diseño de 
ensayos y estudios en torno a pacientes que viven con enfermedades autoinamatorias raras.

Acciones para aumentar el empoderamiento del paciente
•  La mejora del conocimiento cientíco sobre las enfermedades autoinamatorias raras y la provisión de herramientas 

adecuadas ayudará a los pacientes a reconocer su enfermedad de forma temprana y a comprender la atención que 
necesitan en las diferentes etapas de su enfermedad.

Tomar las medidas adecuadas en cada etapa de la 
trayectoria del paciente puede crear cambios y superar las 
barreras para lograr una atención óptima.
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•  Además, una mayor concienciación sobre la enfermedad desde el punto de vista social ayudará a eliminar el estigma 
y ayudará en la implementación de servicios de apoyo en entornos académicos y laborales.2 

•  Es importante destacar que crear y construir un entorno de conanza en el que pacientes, cuidadores y 
profesionales sanitarios puedan trabajar en colaboración es vital para optimizar la atención.17 

•  Proporcionar a los pacientes las habilidades y el apoyo de autogestión adecuados para ayudarles a participar en 
la toma de decisiones y autocontrolar sus síntomas garantizará un proceso de transición sin problemas desde el 
cuidado del niño hasta el cuidado de los adultos.63, 78 

La detección temprana y un diagnóstico preciso, el 
aumento de las opciones terapéuticas, la optimización 
del tratamiento de la enfermedad y la facilitación de 
la implicación y el empoderamiento de los pacientes 
asegurarán que los pacientes reciban un tratamiento y una 
atención ecaces que sean adecuados para ellos como 
individuos. 
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Apéndice A: Actividades anteriores
La colaboración entre Novartis y pacientes, profesionales sanitarios y defensores de los pacientes ha dado lugar a 
programas educativos, que incluyen:

I’m Rare (del inglés, “Soy Raro”) 
un Libro electrónico creado para aumentar la concienciación y desarrollar redes 

de pacientes, que comparte historias y experiencias personales.1

Aplicación AID Hero 
un programa educativo para jóvenes con enfermedades autoinamatorias y para sus familias, para 

concienciar sobre enfermedades autoinamatorias raras.

Apéndices8.
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Apéndice B: Enlaces útiles
Hay varias organizaciones que deenden y apoyan a la comunidad de enfermedades autoinamatorias raras en 
todo el mundo. Estos grupos pueden proporcionar información especializada y apoyo a personas de todo el mundo. 
Hemos proporcionado una lista corta de organizaciones relevantes a continuación; sin embargo, esta lista no es 
exhaustiva y existen muchos otros grupos en todo el mundo. Además, Novartis ha creado un sitio web (http://www.
periodicfevers.com) para proporcionar información y recursos actualizados para las personas y sus familias afectadas 
por enfermedades autoinamatorias raras.

Organización  
(sitio web) Ubicación Descripción

Materiales/ 
recursos útiles

AIFP
http://www.
febbriperiodiche.it

Italia La Asociación Italiana para Fiebres 
Periódicas (AIFP). El objetivo principal 
de la AIFP es sensibilizar a los médicos 
con relación a las ebres periódicas 
a través de eventos y apoyar a los 
pacientes y sus familias al proporcionar 
información (publicaciones, sitio web) 
y detalles de grupos de apoyo.

AMRI Onlus 
http://www.amri.it

Italia La Asociación Italiana para 
Enfermedades reumatoides 
pediátricas (AMRI, Associazione 
Italiana per le Malattie Reumatiche 
Infantili) es una organización sin 
ánimo de lucro que apoya a los 
niños afectados por enfermedades 
reumatoides pediátricas.

Aspanijer
http://aspanijer.org/
wordpress/?page_id=154

España Aspanijer es la Asociación de 
Padres de Niños y Jóvenes con 
Enfermedades Reumáticas de la 
Comunidad Valenciana.

Alianza autoinamatoria, 
anteriormente conocida 
como la Alianza NOMID 
http://www.nomidalliance.
org

Internacional La Alianza Autoinamatoria es una 
organización benéca pública sin 
ánimo de lucro dedicada a promover 
la concienciación, el diagnóstico y el 
tratamiento adecuados y la mejora 
de la atención a las personas con 
enfermedades autoinamatorias.

Tabla de clasicación y 
nomenclatura de enfermedades 
autoinamatorias

Una tabla comparativa de varias 
afecciones autoinamatorias 
raras y características clave de 
cada una.

Folleto de información general

Un folleto que incluye información 
clave sobre enfermedades 
autoinamatorias raras y la 
Alianza Autoinamatoria, una 
organización de pacientes 
centrada en enfermedades 
autoinamatorias raras.

Base de datos de SAID

Una base de datos para 
buscar y aprender más sobre 
los síntomas y hallazgos de 
enfermedades autoinamatorias 
raras, y para ayudar a aumentar 
la concienciación sobre estas 
afecciones.

Soporte de SAID: Infografía de 
TRAPS

Una infografía que presenta 
información clave sobre los 
TRAPS de forma concisa.

ENCA
https://www.enca.org

Internacional La Red Europea para Niños con Artritis 
y Enfermedades Autoinamatorias 
(European Network for Children 
with Arthritis and Autoinammatory 
Diseases, ENCA) es una red 
internacional para asociaciones 
nacionales que trabajan con niños y 
jóvenes con enfermedades reumáticas 
pediátricas y sus familias.
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Organización  
(sitio web) Ubicación Descripción

Materiales/ 
recursos útiles

FMF y AID
https://www.fmfandaid.
organización

Internacional FMF y AID es una organización mundial 
sin ánimo de lucro dedicada a ayudar 
a pacientes y a sus familias a obtener 
un diagnóstico rápido y un tratamiento 
correcto, así como a defenderlos y 
aumentar la concienciación.

ICAN
https://icanireland.ie

Irlanda El objetivo principal de la Red 
Irlandesa de Artritis Infantil (Irish 
Children Arthritis Network, ICAN) 
es proporcionar una red nacional de 
apoyo para niños con artritis y sus 
familias a través de la provisión de 
apoyo fáctico, práctico y emocional.

KAISZ
http://www.kaisz.nl

Países Bajos KAISZ es una organización activa 
que trabaja para aumentar la 
concienciación y proporcionar apoyo 
a aquellos que viven y/o afrontan una 
enfermedad autoinamatoria.

KOURIR
https://www.kourir.org

Francia KOURIR es la asociación de 
padres franceses para JIA y otras 
enfermedades reumáticas pediátricas; 
su misión es apoyar a padres y niños, 
aumentar la concienciación sobre las 
enfermedades reumáticas pediátricas 
a nivel local, nacional e internacional, y 
promover la investigación sobre estas 
enfermedades.

Mifrakim Tz’eirim
https://mifrakim.org.il

Israel La Asociación Israelí para pacientes 
con artritis reumatoide Mifrakim 
Tze’irim proporciona a los pacientes 
apoyo y herramientas. Su objetivo es 
aumentar la concienciación pública 
sobre la enfermedad y su efecto 
diario en los pacientes, ampliar el 
conocimiento y difundir información 
sobre la enfermedad, los derechos de 
los pacientes y las innovaciones del 
tratamiento.

Sunower Foundation
http://www.fondpodsolnuh.
com

Rusia La Fundación de caridad SUNFLOWER 
es una organización que apoya a 
pacientes con trastornos del sistema 
inmunitario que trabaja para salvar 
vidas de niños y adultos que sufren 
de inmunodeciencia primaria y de 
enfermedades autoinmunitarias.

Versus Arthritis
https://www.versusarthritis.
org

REINO UNIDO El sitio web de Versus Arthritis; 
un grupo de defensa del paciente 
basado en el Reino Unido centrado 
en campañas para cuestionar los 
conceptos erróneos sobre la artritis y 
garantizar que la artritis se reconozca 
como prioritaria en el Reino Unido.
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