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Resumen

Introduccién: los defectos congénitos y las enfermedades raras son patologias crénicas atendi-
das principalmente en el Centro de Referencia Nacional de Defectos Congénitos y Enfermedades
Raras (CRENADECER) en Uruguay. Durante la pandemia COVID-19 se implementaron medidas
para prevenir la infeccién. A nivel internacional, estos pacientes han experimentado dificultades
para acceder a los servicios habituales, pero esto no ha sido estudiado a nivel nacional.
Obijetivos: describir los cambios en las caracteristicas de la atencién médica y las barreras para el
acceso a ésta.

Metodologia: se realizé un estudio descriptivo de corte transversal. Se recopilaron datos median-
te una encuesta a una muestra aleatoria de cuidadores principales o usuarios durante el periodo
de pandemia. Se basé en una versidon modificada de la encuesta Eurordis Rare Barometer COVID-19.
Resultados: la encuesta fue respondida por 86 personas. El 44% informd retrasos en las citas
médicas y el 14% experimentd cancelaciones. Ademds, el 78% de los encuestados indicé haber rea-
lizado al menos una consulta mediante telemedicina y el 50% consideré muy util esta modalidad.
Conclusiones: la pandemia alterd la forma en que las personas con enfermedades raras se rela-
cionaron con el sistema de salud y generd un aumento del uso de la telemedicina con una buena
aceptacién por parte de los usuarios.
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Summary
Introduction: congenital defects and rare
diseases are chronic conditions primarily

managed at the National Reference Center
for Congenital Defects and Rare Diseases
(CRENADECER)in Uruguay. During the COVID-19
pandemic, measures were implemented to
prevent infections. Globally, these patients
have faced difficulties finding access to usual
services, but this phenomenon has not been
studied at national level.

Objectives: to describe the changes in the
characteristics of medical care and barriers to
find access to medical care.

Methodology: a descriptive, cross-sectional
study was conducted. Data were collected
through a survey of arandom sample of primary
caregivers or users during the pandemic period.
The survey was based on a modified version of
the Eurodis Rare Barometer COVID-19 survey.
Results: the survey was responded by 86
individuals. Forty-four percent reported delays
in medical appointments, and 14% experienced
cancellations. Additionally, 78% of respondents
indicated having at least one telemedicine
consultation, and 50% considered this modality
very useful.

Conclusions: the pandemic altered they
way in which individuals with rare diseases
interacted with the healthcare system and led
to an increased use of telemedicine, positively
accepted by users.

Key words: Rare Diseases
COVID-19
Health Care Quality, Access and
Evaluation

Resumo

Introducdo: defeitos congénitos e doencas
raras sao patologias crénicas atendidas
principalmente no Centro de Referéncia
Nacional de Defeitos Congénitos e Doencas
Raras (CRENADECER) no Uruguai. Durante a
pandemia de COVID-19, foram implementadas
medidas para prevenir as infec¢des. A nivel
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global, esses pacientes experimentaram
dificuldades para acessar os servicos habituais,
mas isso ndo foi estudado em nivel nacional.
Objetivos: descrever as mudangas nas
caracteristicas do atendimento médico e as
barreiras para o acesso ao mesmo.
Metodologia: foi realizado um estudo descritivo
de corte transversal. Os dados foram coletados
por meio de uma pesquisa com uma amostra
aleatdria de cuidadores principais ou usuarios
durante o periodo da pandemia. A pesquisa
baseou-se em uma versdo modificada da
pesquisa Eurodis Rare Barometer COVID-19.
Resultados: a pesquisa foi respondida por
86 pessoas. Quarenta e quatro por cento
relataram atrasos nas consultas médicas e 14%
experimentaram cancelamentos. Além disso,
78% dos entrevistados indicaram ter realizado
pelo menos uma consulta por telemedicina, e
50% consideraram esta modalidade muito til.
Conclusées: a pandemia alterou a forma como
as pessoas com doencas raras se relacionaram
com o sistema de salde e gerou um aumento
do uso da telemedicina com boa aceita¢dao por
parte dos usuadrios.

Palavras chave: Doencas Rara
COVID-19
Qualidade, Acesso e Avaliacao
da Assisténcia a Sadde

Introduccion

Los defectos congénitos (anomalias estructurales o
funcionales) y las enfermedades raras (1 caso cada
2.000 habitantes) son patologias cronicas poco fre-
cuentes, que en Uruguay se asisten mayoritariamente
en el Centro de Referencia Nacional de Defectos Con-
génitos y Enfermedades Raras (CRENADECER)!.
Uruguay tiene una poblacion de 3 millones y medio
de habitantes y por su tamafio el nimero absoluto de
casos de este tipo de enfermedades es bajo. En CRE-
NADECER se asiste a los pacientes con estas enfer-
medades (y sus familias) con un equipo especializado.
Dentro de los usuarios que se asisten los diagnds-
ticos de patologia de base clasificados, segiin CIE 10,
corresponden a los siguientes grupos: Q (malforma-
ciones congénitas, deformidades y anomalias cromo-
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somicas) que representa 42%; G (enfermedades del
sistema nervioso) representa 14%; F (trastornos men-
tales y del comportamiento) representa 12%, y H (en-
fermedades del ojo y sus anexos) representa 10%.

Durante la pandemia por SARS-CoV-2 en Uruguay
se tomaron medidas de mitigacion para prevenir la in-
feccion y poder priorizar la atencion de los pacientes
con COVID-19 (cierre de fronteras, restriccion de la
movilidad y de la aglomeracion de personas)®®. Esto
generd que los pacientes con enfermedades cronicas,
como los asistidos en CRENADECER, disminuyeran
la frecuencia de sus controles. A nivel internacional las
personas con enfermedades raras han tenido, durante
la pandemia, falta de acceso a los servicios clinicos
habituales de diagnostico, asesoramiento, tratamiento
y rehabilitacion?. Se desconoce cual fue el efecto que
la emergencia sanitaria y las medidas tomadas para su
mitigacion han tenido en la asistencia a los pacientes
de CRENADECER vy el impacto en su salud.

El objetivo de este estudio fue describir los cam-
bios en las caracteristicas de la atencion médica y las
barreras para el acceso a ésta durante la pandemia des-
de la mirada de cuidadores principales o usuarios de
CRENADECER.

Metodologia

Realizamos un estudio descriptivo de corte transver-
sal a través del analisis de una encuesta a cuidadores
y usuarios. Se eligié una muestra aleatoria en base a
un marco muestral posible que fue el de la poblacion
que realizo consultas presenciales y no presenciales
entre marzo de 2020 y marzo de 2021 en los equipos
de atencion de CRENADECER en el periodo de es-
tudio. Se realizo la aleatorizacion mediante EPI DAT
version 4.2™®  ge considerdé como tamafio la pobla-
cion a 6.795 personas, con una proporcion esperada
de las variables de estudio de 50% (la estimacion mas
conservadora para estos calculos), limite de confianza
95% con un incremento de 10% por sustitucion. El
calculo arroj6 un tamafio muestral de 407 individuos.

Para la recoleccion de datos se realizo una encuesta
autoadministrada a pacientes o cuidadores principales.
Esta fue enviada en tres oportunidades con cinco dias
de diferencia, el primer dia fue el 9 de noviembre y
el ultimo dia el 18 de noviembre de 2022. Esta en-
cuesta es una version modificada de la investigacion
EURORDIS Rare Barometer COVID-19® (no valida-
da para Uruguay, pero si aplicada en varios paises de
América Latina con similares caracteristicas). Contie-
ne variables sobre la valoracion de los cambios que se
produjeron en el acceso a la atencion integral a causa
de la pandemia por SARS-CoV-2. Fue autoadminis-
trada utilizando un formulario Google™ y se aplico

a una muestra de usuarios o cuidadores, residentes en
todo el pais, que asisten a los equipos multidiscipli-
narios de CRENADECER. Se los contact6 por via de
WhatsApp™ donde se les explicé la seleccion para la
encuesta del formulario de Google.doc.

La encuesta incluy6 las siguientes variables (Ane-
X0):
* Opinidn sobre el acceso a la informacion recibida
durante la pandemia segun usuario o cuidador.
» Experiencia de interrupcion de asistencia por parte
de usuario o cuidador durante el periodo de estudio (si
se cancelaron por completo/si se pospusieron o retra-
saron/no).
» Cambios en la continuidad del tratamiento medica-
mentoso durante la pandemia segun usuario o cuida-
dor (No/Si, temporalmente/Si, tuvo que dejar de usar-
lo o usar una alternativa).
* Experiencia de alguna forma de asistencia a distan-
cia seglin usuario o cuidador, dicotomica (Si/No).
* Calificacion de la experiencia con telemedicina, se-
gun usuario o cuidador (muy util/bastante til/no muy
util/para nada util).
» Cambios en la atencion de los usuarios: informacion
recibida, interrupciones en los tratamientos, cancela-
cion de consultas, experiencia con atencion telefonica.

Aspectos éticos

El presente estudio no implicd contacto presencial.
Los datos que se obtuvieron de la agenda de consultas
del sistema informatico de CRENADECER definido
como marco muestral, no incluyeron datos identifica-
torios de la persona que permitieran individualizarla
en el conjunto.

Solo se obtuvo el numero telefonico de contacto de
aquellas personas que fueron seleccionadas aleatoria-
mente para realizar la encuesta. La participacion fue
enteramente voluntaria. Al elegir contestar la encues-
ta, al inicio del formulario se recabo el consentimiento
informado como tnico requisito.

Los investigadores se comprometieron a mantener
la confidencialidad de los datos que se utilizaron para
la realizacion del presente trabajo. Se obtuvo el aval
institucional del Banco de Prevision Social (BPS) y
el aval del Comité de Etica del BPS, y se ingresé en
el registro de investigaciones con sujetos humanos del
Ministerio de Salud Publica, cumpliendo con los as-
pectos éticos fundamentales que rigen en nuestro pais
para la investigacion con seres humanos establecidos
por el decreto 158/019.

Resultados

Se enviaron encuestas a 407 usuarios, de los cuales
uno respondid no ser usuario d¢ CRENADECER y
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tres personas no tenian WhatsApp™.

Se obtuvieron un total de 86 encuestas completas,
lo que representa una tasa de respuesta de 21%.

El 85% de las encuestas fueron respondidas por el
cuidador principal. La edad de los pacientes fue de 3
a 67 afios con un promedio de 25 afios, de los cuales
el 37% correspondia a la edad pediatrica. El 52,3% de
los pacientes era de sexo masculino, similar al valor
observado en las caracteristicas generales de la po-
blacion asistida en CRENADECER. De las zonas de
residencia, Montevideo representa el 29%, seguido de
Canelones con 15% y Maldonado con 7%.

Sobre el acceso a la informacion sobre COVID-19
en relacion con la enfermedad rara/defecto congénito,
79% (68) considera que recibid toda la informacion
necesaria la mayor parte del tiempo/muchas veces y
21% (18) refiere nunca haber recibido o pocas veces.

En la tabla 1 se presenta el acceso a consultas mé-
dicas, pruebas diagnosticas, terapia de rehabilitacion e
intervenciones quirurgicas. En la mayoria de los casos
la interrupcion de la atencion integral de los pacientes
no fue necesaria. El mayor retraso se presentd en las
consultas con el médico de cabecera.

Una de las preguntas de la encuesta era sobre la dis-
ponibilidad de algin medicamento para el tratamiento
de la enfermedad desde el comienzo de la pandemia
y cabe destacar que ninguno de los 86 usuarios de-
bi6 abandonar o cambiar a otro medicamento, aunque
16% refiere faltante temporal. E1 27% recibio medica-
mentos por el Correo Uruguayo.

La mayoria de los participantes califico su expe-
riencia con las consultas de telemedicina como muy y
bastante util (Tabla 2).

Discusion
Hasta donde conocemos no existen estudios similares
previos en Uruguay.

La encuesta abarco 86 personas (21% de la pobla-
cion objetivo) (muestra aleatoria de 407). En el ana-
lisis de la encuesta cabe destacar que el 85% las rea-
liz6 el cuidador principal, esto seguramente se debe
a que muchos pacientes requieren asistencia para las
actividades de la vida diaria. Ademas, la mayoria de
los pacientes que se asisten en la institucion son de
edad pediatrica, aunque en nuestra encuesta fueran
solo el 37%. Los cuidadores tienen una gran carga fi-
sica y emocional, por lo cual podriamos estimar que
quiza no cuenten con tiempo o deseos de realizar una
encuesta que no proporciona ningin beneficio para
ellos. En nuestro pais no contamos con este tipo de
informacion, pero una encuesta realizada en Espafia
a cuidadores de personas con enfermedades raras, el
64,1% manifestaba presentar alguna carencia o nece-
sidad: apoyo domiciliario (27,2%), prestaciones eco-
noémicas (18,4%) o refuerzo desde el sistema educati-
vo (11,7%)1,

El estudio muestra un porcentaje de cancelaciéon o
retraso de consultas médicas no despreciable, esto pue-
de ser vinculado a profesionales con licencias médicas
o reasignados a otros lugares durante la emergencia
sanitaria, pero esta suposicion no pudo ser confirmada
al no poder realizar cruces de datos de fechas de certi-
ficaciones médicas y de cancelacion de consultas.

Cabe destacar que existe una limitacion en el estu-
dio de las barreras de acceso. La poblacion incluida
solo representa a los que consultaron en sus diferentes
modalidades en el periodo de estudio, pero no fue po-

Tabla 1. Respuesta a la pregunta: ;Desde el comienzo de la pandemia ha experimentado usted o la persona a la
que cuida alguna interrupcion de los siguientes aspectos de la atencién que brindan los profesionales de la salud a
su enfermedad?
Si se cancelaron por completo Si se pospusieron o retrasaron No
Cita con el medl.co.de 14% (12) 44% (38) 42% (36)
cabecera o especialista
Terapia de
rehablhtacwn.(ﬁsu?terapeuta, 24% (21) 20% (17) 56% (48)
fonoaudiologia...)
Pruebas diagnosticas o
109 % (2 57% (49
(pruebas de imagen, laboratorio...) 0% (9) 33% (28) > ()
Tratamientos médicos en o o 83% (71
domicilio u hospital 8% (7) 9% (®) 2 (7D
Consulta con psiquiatra 8% (7) 16% (14) 76% (65)
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Tabla 2. Calificacién de la experiencia con las consul-
tas de telemedicina.

Frecuencia absoluta  Frecuenciarelativa

Bastante util 28 33%
Muy util 43 50%
No muy util 11 13%
Para nada util 4 4%
Totales 86 100%

sible identificar las barreras de acceso en aquellos que
no consultaron.

En CRENADECER se observo un retraso en la
consulta con médico de cabecera y cancelacion de la
agenda de 58%. Este es un valor francamente menor
al observado en el EURORDIS, que evidenci6 que en
el 91% de los casos se produjeron interrupciones o re-
trasos en su atencion de salud habitual®. Esto puede
deberse a las diferencias en las medidas de confina-
miento: en Uruguay fue de caracter voluntario y en la
mayoria de los paises de Europa fue de caracter obli-
gatorio®!D,

En la encuesta no se indaga especificamente el tipo
de tecnologia involucrada en la consulta no presencial
(NP), si bien se establecia la consulta telefonica (por
ser la mas accesible) diferenciada de alguna otra for-
ma de telemedicina sin especificarla. En EURORDIS,
el 63% de los encuestados participo de consultas por
telemedicina y de ellos el 85% considerd esta nueva
via de atencion como util. Nuestra encuesta informo
un porcentaje mayor de telemedicina de 78% y por-
centaje similar de utilidad percibida de 82,6%.

Una encuesta realizada por NORD reporta que el
50% de los encuestados debid sustituir sus consultas
presenciales por telemedicina, menor a lo constatado
en nuestra encuesta. Quiza esto se deba a las dife-
rencias en la organizacion de los sistemas de salud y
la pérdida de derechos asistenciales por parte de los
usuarios debido a las consecuencias economicas de la
pandemia en Estados Unidos'?.

En cuanto a las tasas de vacunacion en la poblacion
encuestada, la adherencia a la misma es mayor que en
la poblacion general: 89% vs 84,3%(. La no inmuni-
zacion de algunos usuarios posiblemente esté relacio-
nada a pacientes menores de 5 afios sin indicacion. En
el caso de aquellos con indicacion, los temores, mitos
y creencias vinculados a la vacunacion pueden haber
afectado la adhesion al igual que en la poblacion ge-
neral.

Limitaciones

En cuanto a la herramienta de la encuesta el uso de
cuestionarios autoadministrados tiene ventajas como
la ausencia de influencia del entrevistador, permite ac-
ceder a personas que viven a distancias y facilita la
respuesta diferida. Entre las desventajas esta la falta
de representatividad de la muestra, la baja tasa de res-
puesta y la imposibilidad de confirmar la identidad de
la persona que responde. Una limitante de nuestra en-
cuesta es que las preguntas vinculadas a la atencién en
la pandemia no contemplaban la opcion de “no aplica”
0 “no corresponde” y, por lo tanto, hubo pacientes que
no tenian indicacion de rehabilitacion o de estudios
diagnosticos, tratamiento con psiquiatra ni interven-
ciones quirtirgicas que marcaban la opcion “no se mo-
difico la atencion”.

Al enviar la encuesta por WhatsApp™ podemos
tener algunas limitaciones que pueden afectar tanto la
distribucion como la calidad de las respuestas vincu-
ladas al tipo de celular de los participantes y su acceso
a internet.

Por tultimo, la administracion de la encuesta por
WhatsApp™ puede tener algunas limitaciones que
afecten tanto la distribucion como la calidad de las
respuestas. Es posible que los usuarios no estén dis-
puestos a proporcionar respuestas personales debido
a preocupaciones sobre la seguridad de sus datos y no
podemos controlar la completitud de las respuestas a
las preguntas sugeridas, todo lo cual puede afectar la
validez y la generalizacion de los resultados obteni-
dos.

Conclusiones

La forma en que la pandemia por COVID-19 afect6
la asistencia a las personas que viven con enfermeda-
des raras fue variable de acuerdo al contexto de cada
pais o region en relacion con las medidas restrictivas
aplicadas y la capacidad de respuesta de sus sistemas
de salud.

La pandemia cambi6 la forma en que las personas
que viven con una enfermedad rara se vinculan con el
sistema de salud, disparando el uso de la telemedicina
paralelamente a la disminucion, reprogramacion o re-
traso de la atencion presencial. Nuestro estudio mues-
tra que a partir de la declaracion de pandemia se afectd
el acceso a las citas médicas, pruebas diagndsticas, in-
tervenciones quirtrgicas y terapia de rehabilitacion en
los servicios ambulatorios de CRENADECER, si bien
las cancelaciones fueron escasas.

La consulta telefonica como modalidad de asisten-
cia mostro buena aceptacion por parte de la mayoria
de los usuarios seglin nuestra encuesta. Los pacientes
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manifestaron haber recibido la informacion necesaria
respecto a su enfermedad en relacion con la pandemia.

Concluimos que CRENADECER pudo dar una
respuesta a las necesidades de sus usuarios con los
cambios implementados en la atenciéon no presencial
o0 a distancia, aunque quiza en forma postergada. Las
lecciones aprendidas durante este periodo deberian
consolidar y optimizar estas nuevas formas de aten-
cion asegurando el acceso a diagnoéstico y tratamiento,
incluyendo la incorporacion de otras tecnologias de la
informacion y la comunicacion, como la videoconsul-
ta, que permitan tratamientos a distancia, consultas de
equipo, valoracion de imagenes, entre otras, mejoran-
do asi el acceso de los usuarios al servicio.
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Anexo

Encuesta

Proyecto de Investigacion
“Atencion a la salud de los usuarios del Centro de Referencia Nacional de Defectos Congénitos y Enfer-
medades Raras durante la pandemia por COVID 19 en Uruguay”

N° de orden:
Fecha:

Responde este cuestionario en calidad de:
o Paciente
o Cuidador principal de usuario de CRENADECER (padre, madre, otro familiar, tutor)

Datos referentes a usuario de Crenadecer:
-Sexo: F M
- Edad

- Zona de residencia:
o Montevideo

o Canelones

0 Maldonado

o Colonia

o Soriano

o Rio Negro

o San José

o Paysandu

o Salto

o0 Artigas

o Rivera

o Cerro Largo

o Treinta y Tres

o Florida

o Flores

o Tacuarembd

o0 Durazno

o Rocha

o Lavalleja

1- Con respecto a las dudas que le haya generado el COVID-19 en relacion a la enfermedad rara/defecto
congénito que tiene usted o su familiar ;considera que ha tenido acceso a toda la informacion que nece-
sita?

o La mayor parte del tiempo

0 Muchas veces

o Pocas veces

o Nunca

2- ;(Desde el comienzo de la pandemia ha experimentado usted o la persona a la que cuida alguna interrup-
cion de los siguientes aspectos de la atencion que brindan los profesionales de la salud a su enfermedad?
Cita con el médico de cabecera o especialista que le atiende por su enfermedad rara:

o Si se cancelaron por completo

o Si se pospusieron o retrasaron

o No
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8 e Estudio descriptivo de los cambios en las caracteristicas de la atencién médica a personas con enfermedades raras

Terapia de rehabilitacion (fisioterapeuta, fonoaudiologia...)
o Si se cancelaron por completo

o Si se pospusieron o retrasaron

o No

Pruebas diagnésticas (pruebas de imagen, laboratorio, cardiacas, respiratorias...)
o Si se cancelaron por completo

o Si se pospusieron o retrasaron

o No

Tratamientos médicos en domicilio u hospital (quimioterapia, terapia de hormonas...)
o Si se cancelaron por completo

o Si se pospusieron o retrasaron

o No

Consulta con psiquiatra

o Si se cancelaron por completo
o Si se pospusieron o retrasaron
o No

Intervenciones quirurgicas

o Si se cancelaron por completo
o Si se pospusieron o retrasaron
o No

3- Desde que empezo la pandemia, ;le ha sucedido que alguno de los medicamentos que utiliza para el
tratamiento de su enfermedad no estuviera disponible?

o No

o Si, temporalmente

o Si, tuvo que dejar de usarlo o usar una alternativa

4- Desde el comienzo de la pandemia y en relacion a su enfermedad asistida en CRENADECER, ;ha ex-
perimentado lo siguiente?:

Consultas telefonicas o alguna otra forma de telemedicina

o Si

o No

Envio de recetas por correo electronico o algiin otro medio electronico
o Si
o No

5- Indique como calificaria su experiencia con la consultas de telemedicina
0 Muy util

o Bastante util

o No muy util

o Para nada util

6- ;Le han realizado pruebas de deteccion de COVID-19? (la pregunta y las que siguen se refieren al
usuario portador de enfermedad rara)

o Si por ser persona de riesgo

o Si por sintomas

o Si por contacto

o No
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7- (El resultado de la prueba fue positivo o negativo?
o Positivo
o Negativo

8- (Ha estado hospitalizado por COVID-19?
o No

o Si en piso para pacientes covid

o Si en CTI sin intubacién

o Si en CTI con intubacioén

9- ;Recibi6 vacunas contra el COVID-19?
0 Si 1 dosis

0 Si 2 dosis

0 Si 3 dosis

0 Si 4 dosis

o No
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