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Esta es definida como aquella que afecta a un número reducido de
personas, impactan a 2000 personas o menos, denominadas como
huérfanas al haber sido desatendidas por muchos años por el
medio clínico. Sin embargo, se ve que las cifras de prevalencia
varían, puesto que en Europa estas enfermedades afectan a 1 
persona cada 2000 (Orpha.net, 2012), mientras que según la ley
1392 de 2010 de Colombia, éstas tienen una prevalencia menor de 1
por cada 10.000 (Ordóñez - Ochoa, 2015).

En su mayoría son de origen genético

En su mayoría son enfermedades crónicas y debilitantes 

Mundialmente son reconocidas entre 5000 a 8000 enfermedades
denominadas como raras, en Colombia se reconocen 2.198 de
estas enfermedades, siendo los departamento con mayor
prevalencia

¿QUÉ SON LAS
ENFERMEDADES

HÚERFANAS?  

¿CUANTAS
SON?

INTRODUCCIÓN

Valle del Cauca:
65,0 por cada
100.000 habitantes

Antioquia:
50,0 por cada
100.000 habitantes

Bogotá:
41,0 por cada
100.000 habitantes De Vrueh, Baekelandt & De Haan, 2013

Ordóñez - Ochoa, 2015
Orpha.net, 2012
Instituto Nacional de Salud, 2019
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Esclerosis Múltiple
 957 paciente 

¿CUALES
SON LAS

MÁS
COMUNES?

Si bien, estos pacientes deben luchas con una gran cantidad de
dificultades, dos de las dificultades mas importantes son 

PRINCIPALES
DIFICULTADES PARA LOS

PACIENTES

Enfermedad de Von Willebrand
 688paciente 

Síndrome de Guillain Barré
993 paciente 

C H Á V E Z  R E S T R E P O ,  2 0 1 1

V O N  D E R  L I P P E ,  D I E S E N  Y  F E R A G E N ,  2 0 1 7

Tiempo en el Diagnostico

El diagnostico de estas enfermedades puede ser difícil, debido
a su escasez y síntomas similares con otras enfermedades,
volviéndose un proceso tedioso y que puede durar años en
culminar. 
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Se define como la incapacidad o dificultad que tiene una
persona por otorgarle significado a las situaciones en las
que se encuentra referente a la enfermedad, estando
relacionado con la incapacidad de predecir lo que puede
pasar en el futuro, las consecuencias que puede tener y el
significado que se le atribuye. Por lo que la incertidumbre
en la enfermedad existe, a causa de ser una situación
impredecible que además puede llegar a ser compleja y
ambigua para el paciente. Al ser las enfermedades
húerfanas condiciones crónicas, esto genera que sea un
elemento dinámico, donde el curso de la enfermedad
puede variar a través del tiempo, generando que los
niveles de incertidumbre también sean dinámicos.

El deterioro físico que muchas de estas condiciones
traen consigo y que generan la sensación de rareza,
sumándose con la incertidumbre del diagnostico y la
dependencia de medicamentos y, en muchos casos,
de un tercero para poder realizar actividades de la
vida diaria, además de muchas otras variables que
deben sobrellevar estas personas, son elementos que
generan un impacto psicológico y emocional, tanto en
el individuo que la padece, como en su familia.

INCERTIDUMBRE

Desconocimiento de la enfermedad y
los posibles síntomas 

C H Á V E Z  R E S T R E P O  ( 2 0 1 1 )

S U Ñ O L  C A M A S  ( 2 0 1 7 )  

M I S H E L  ( 1 9 8 1 )
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Lo anterior, se vuelve un factor donde el paciente
experimentará elementos estresores como estar en
constante alerta por nuevos síntomas, un empeoramiento
de la enfermedad o incluso la muerte, teniendo incluidos
componentes adicionales como emociones de miedo
agudo, la imprevisibilidad y la soledad, el miedo sobre la
eficiencia del tratamiento, la limitación en actividades de
la vida diaria, la pérdida de control, entre otros.

PROBABILIDAD: ¿Qué tan probable es que suceda algo?
 

TEMPORALIDAD: Duración, velocidad y frecuencia con la
que las circunstancias pueden suceder.

 
PERCEPCIÓN: Cómo las persona pueden interpretar las

diferentes circunstancias en las que se ve inmerso. 
 

Permiten que el nivel de incertidumbre disminuya 
PATRON DE LOS SINTOMAS: Consistencia en el los
síntomas se presentan, teniendo en cuenta su intensidad,
frecuencia, duración y localización. 

FAMILIARIDAD DE LOS EVENTOS: Cuanto tiempo y
experiencia se tenga sobre la enfermedad. 

COHERENCIA DE LOS EVENTOS: Congruencia entre lo que
se espera y lo que se experimenta. 

S U Ñ O L  C A M A S  ( 2 0 1 7 )  

M I S H E L  ( 1 9 8 1 )

Atributos de la incertidumbre

Antecedentes de la incertidumbre 
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Son aquellas acciones, cognitivas o conductuales, que el
individuo realiza con el fin de reducir, minimizar, tolerar o
adaptarse a un evento desafiante o estresante, ya sea
interno o externa, que sobrepase los recursos de la
persona. Las estrategias de afrontamiento empleadas por
las personas son procesos concretos que se ejecutan
teniendo en cuenta el contexto, lo que los hacen
altamente cambiantes. Lo anterior tiene dos objetivos
principales, en primer lugar, se genera para lidiar con el
problema o evento desafiante en el que se encuentre, pero
también se usa para regular las emociones que este evento
provoca en el individuo.

CENTRADO EN LA EMOCIÓN 
 La persona usa elementos más emocionales para

poder lidiar con el evento, permitiéndose el
autocontrol e incluso el distanciamiento del

evento, así como la búsqueda de
acompañamiento o refuerzo social.

ESTREGIAS DE
AFRONTAMIENTO

CENTRADO EN EL PROBLEMA 
La persona ejecuta acciones que le permiten
darle solución o mitigación a la situación, de
modo racional y usando, en muchos casos, las
relaciones interpersonales para este fin

F o l k m a n ,  L a z a r u s ,  G r u e n  y  D e L o n g i s  ( 1 9 8 6 )

F e r n á n d e z - A b a s c a l  ( 1 9 9 7 )

TIPOS DE ESTRATEGIAS DE AFRONTAMIENTO
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METODO

 LA ESCALA DE INCERTIDUMBRE FRENTE A LA
ENFERMEDAD (MUIS-A) (MISHEL, 1981) 

Test de 33 ítems tipo Likert con 5 posibles respuestas
donde 1 representa “totalmente en desacuerdo” y 5

“totalmente de acuerdo”, con excepción de las
preguntas 6, 7, 10,12,21,25,27,28,30,31,32 y 33, en las

que las puntuaciones se encuentran invertidas.      

Para esta muestra se contacto con la Fundación Cornelia de
Lange (CdLS Colombia) y la Federación Colombiana de
Enfermedades Raras (FECOER), donde se obtuvo una
muestra de 19 personas con las siguientes características 

21.1% Pacientes con
Cornelia de Lange

5.3% otras

HOMBRES CONDICIÓN

19 - 65
años

26.3% Pacientes con
Esclerosis Múltiple

EDAD MUJERES

78.9% 21.2%

M i s h e l ,  ( 1 9 8 1 )

S u ñ o l  -  C a m a s ,  ( 2 0 1 7 )

PARTICIPANTES

INSTRUMENTOS

OBJETIVO
Esta investigación tiene como objetivo determinar la
relación entre la incertidumbre frente al diagnóstico de una
enfermedad huérfana y las estrategias de afrontamiento
utilizadas por los pacientes.
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LA ESCALA DE COPING MODIFICADA (EEC.M) 
Test de 69 ítems tipo Likert  la cual cuenta con un
rango de frecuencia de 1 a 6 donde 1 es “Nunca” y 6
representa “Siempre”. Al ser modificada por 
 Londoño, Henao-López, Puerta, Posada, Arango, y
Aguirre-Acevedo (2006) se reducen los factores que se
pretende evaluar a 12 factores específicos, los cuales
son: Solución de Problemas, Apoyo Social, Espera,
Religión, Evitación Emocional, Búsqueda de Apoyo
Profesional, Reacción Agresiva, Evitación emocional,
Reevaluación Positiva, Expresión de la dificultad,
Negación y Autonomía. 

 G o n z á l e z  J i m é n e z  ( 2 0 1 9 )

 L o n d o ñ o ,  H e n a o - L ó p e z ,  P u e r t a ,  P o s a d a ,  A r a n g o ,  y  A g u i r r e -

A c e v e d o  ( 2 0 0 6 )

PROCEDIMIENTO

En primera medida, se realizó la traducción de la
escala EEC-M al idioma español, para aplicarla a la
población colombiana. Posteriormente se hizo
contacto con la Fundación Cornelia de Lange (CdLS)
por medio de la Secretaría de Salud de Chía, donde
se hizo una presentación sobre el objetivo y
procedimiento de este estudio a las familias y
pacientes pertenecientes a la fundación y más
adelante se hizo contacto con los pacientes
interesados en participar; así mismo, se hizo
contacto con la Federación Colombiana de
Enfermedades Raras (FECOER), quien transmitió

Para esta escala se cuenta con un puntaje de entre 32
y 160, donde a mayor puntaje, mayor nivel de
incertidumbre presentada por los encuestado. Este
test evalúa 4 factores específicos: Ambigüedad,
Complejidad, Inconsistencia y Imprevisibilidad.
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la encuesta a los diferentes líderes de las
fundaciones pertenecientes a la federación, quienes
a su vez serían quienes se la transmitirán a los
pacientes interesados en contestar, de igual manera
se publicó la encuesta con una breve descripción del
estudio en las redes sociales de la Federación, con
el fin de que los pacientes pertenecientes que
estuvieran interesados pudieran contestar. Por lo
anterior, la implementación de los instrumentos fue
totalmente virtual, por medio de un formulario de
Google Forms que contenía el consentimiento
informado respectivo, así como datos
sociodemográficos importantes para el estudio
como la edad, el sexo y el diagnóstico del paciente,
y posteriormente se encontraban las dos escalas. El
análisis de los datos se realizo con la herramienta
de SPSS Statistics. 

RESULTADOS

DESCRIPTIVOS
Incertidumbre

 Los factores con mayor puntaje fueron, la Ambigüedad,
con una media de 39 y la Inconsistencia con una media de
20. De esta misma forma, el nivel de incertidumbre total
entre los participantes obtuvo un puntaje total de 99,
siendo su máximo de 145 y su mínimo de 47 puntos, lo cual
indica que el nivel de incertidumbre total es medio, sin
embargo, al tener un puntaje máximo de 145, se podría
decir que tiene una tendencia ser alto. 

Estrategias de afrontamiento
Las estrategias de afrontamiento más usadas por los
encuestados son la solución de problemas y espera con una
media de 354.21 y 283.158 respectivamente, seguido de la
religión con una media de 185.789 y la evitación emocional
con una media de 253.158, mientras que los factores menos
usados fueron, la autonomía con una media de 56.842  y la
evitación con una media de 91.579.
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CORRELACIONES

Entre factores y nivel de
Incertidumbre total

El nivel de incertidumbre correlaciona de forma positiva
con los factores de Ambigüedad e Inconsistencia, lo que
quiere decir que, a mayor Ambigüedad e Inconsistencia,
mayor sería el nivel de incertidumbre presentado por los
pacientes. Así mismo, se puede ver que la 
inconsistencia también correlación de forma positiva con la
ambigüedad, mostrando que, a mayor inconsistencia,
mayor será la ambigüedad.

Entre factores de Estrategias de
Afrontamiento

El factor de espera correlaciona de forma positiva con la
evitación cognitiva, lo que quiere decir que, a mayor
espera, mayor será la evitación cognitiva. En cuanto al
factor de evitación emocional, este correlaciona de forma
positiva con los factores de Reacción agresiva y Expresión a
la dificultad, factores que a su vez correlacionan de forma
positiva entre sí. Ahora bien, el factor de Solución de 
problemas correlaciona de forma positiva con el factor de
reevaluación positiva, mientras que el factor Religión
correlaciona de forma positivo con los factores de
búsqueda de apoyo y búsqueda de apoyo emocional. En
cuanto a la Búsqueda de apoyo, esta correlaciona de forma
positiva con el factor de búsqueda de apoyo emocional y de
reevaluación positiva. Por otro lado, el factor de autonomía
correlaciona de forma negativa con el factor de búsqueda
de apoyo emocional, lo que quiere decir que, a mayor
búsqueda de apoyo emocional, menor será la autonomía
del paciente. Finalmente, el factor de negación
correlaciona de forma positiva con el factor de búsqueda
de apoyo. 

Entre factores de Estrategias de
Afrontamiento y nivel de

Incertidumbre total
 El nivel de incertidumbre correlaciona de forma positiva
con los factores de evitación emocional y la expresión de la
dificultad; y de forma negativa con el factor de
reevaluación positiva.

Entre factores de Estrategias de
Afrontamiento y factores de la

Incertidumbre 
el factor de ambigüedad correlaciona de forma positiva con
la evitación emocional y la expresión a l dificultad. De igual
forma el factor de inconsistencia correlaciona
positivamente con los factores de evitación emocional, 

Quita marcas de agua Wondershare
PDFelement

http://cbs.wondershare.com/go.php?pid=5482&m=db


DISCUSIÓN

AMBIGÜEDAD E INCONSISTENCIA COMO
PRINCIPALES FACTORES DE INCERTIDUMBRE 
Se encontró que los pacientes al no entender su
enfermedad presentan mayores niveles de
incertidumbre (Martínez, Ruiz y González, 2016), por
lo que se encuentra la importancia de una
comunicación sincera y con un lenguaje sencillo
entre el medico y el paciente (Arias, Lujano, Páez,
Trinidad & Solórzano, 2011; Rodríguez - Galarza y
Rodríguez - Paredes, 2020)

reacción agresiva y expresión a la dificultad, mientras que
la imprevisibilidad correlaciona de forma negativa con la
negación. Por último, se evidencia que el factor de
complejidad no correlaciona con ninguno de los factores de
las estrategias de afrontamiento. 

RELIGIÓN
Estrategia de afrontamiento que permite la
disminución de la tensión, mejor adaptación y de
aceptación.

RELACIÓN ENTRE LA AMBIGÜEDAD E
INCONSISTENCIA CON LA EVITACIÓN EMOCIONAL
Generado por la alta carga emocional derivada de la
perdida de la salud, siendo un evento estresante que
además va de la mano con las creencias del individuo
y el desconocimiento de la enfermedad (Rodríguez-
Marín, Ángeles - Pastor & López-Roig, 1993; Martínez,
Ruiz, y González, 2016; Londoño et al., 2006; Hoth et
al., 2015).
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RELACIÓN ENTRE LA AMBIGÜEDAD E
INCONSISTENCIA CON LA EXPRESIÓN DE LA
DIFICULTAD.
Estrategia que surge de la necesidad de expresar la
desesperanza frente a la dificultad y la perdida de
control que presenta la persona, en este caso a causa
de tener una enfermedad que en muchos casos no
entiende, lo que genera una percepción de baja auto
eficiencia (Arredondo, Jiménez, Acosta & Marín,
2010).

RELACIÓN ENTRE INCONSISTENCIA CON LA
REACCIÓN AGRESIVA.
Al tener confusión y falta de información, miedo y
rabia a causa de la enfermedad, la persona acude a
esta estrategia que tiene como objetivo disminuir la
carga emocional que tiene la persona por medio de
una reacción impulsiva hacia otros o hacia si misma.

A TENER EN CUENTA

AL SER ENFERMEDADES HUÉRFANAS:

La información adquirida para su comparación son
enfermedades crónicas de las que se tiene mayor
información, por lo cual se hace importante tener
mayor investigación sobre las enfermedades
huérfanas.

Quita marcas de agua Wondershare
PDFelement

http://cbs.wondershare.com/go.php?pid=5482&m=db


Se muestra la importancia de presentar grupos de
apoyo como factor para el aumento de la adaptación
y de la reevaluación positiva y por ende de
resiliencia.

Se muestra la importancia de una comunicación
asertiva, clara y sincera entre el medico y el paciente
con el fin de que este comprenda a cabalidad su
diagnostico.
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