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Prélogo

Como miembros del Comité Cientifico que
ha participado en el disefio, desarrollo y
validacién de este proyecto, queremos
poner en valor la relevancia y solidez de
los resultados que se presentan en este
informe. La hemoglobinuria paroxistica
nocturna (HPN) es una enfermedad

rara, crénica y potencialmente grave

que, a pesar de los importantes avances
diagnosticos y terapéuticos alcanzados en
los Ultimos afos, continda generando un
impacto significativo en la calidad de vida
de las personas que conviven con ella.

Este impacto trasciende el dmbito clinico.
La fatiga persistente, la incertidumbre
asociada a la evolucién de la enfermedad,
las limitaciones funcionales y las
consecuencias emocionales, sociales y
laborales configuran una experiencia
compleja que requiere un abordaje
integral. En este contexto, resulta
imprescindible incorporar de forma
sistemdtica la perspectiva del paciente
para comprender el verdadero alcance
de la HPN y orientar mejoras reales en la
atencién.

Con este objetivo, el presente estudio
analiza de manera exhaustiva el patient
Jjourney fisico, emocional y social de las
personas con HPN en Espafia, mediante
una metodologia mixta que combina
evidencia cientifica, datos cuantitativos
procedentes de una encuesta nacional

y un andlisis cualitativo basado en
entrevistas y espacios de reflexion
multidisciplinar. Este enfoque ha permitido
identificar barreras, necesidades no
cubiertas y oportunidades de mejora a lo
largo de todo el proceso asistencial.

Los hallazgos recogidos en este informe
aportan evidencia relevante y aplicable,

y constituyen una base sélida para
avanzar hacia un modelo de atencidén mds
equitativo, coordinado y verdaderamente
centrado en la persona, orientado a
mejorar tanto los resultados clinicos como
la calidad de vida de las personas con
HPN.
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Definicion
naturaleza de

la enfermedad

La hemoglobinuria paroxistica nocturna
(HPN) es una enfermedad hematolbgica
rara, adquirida y potencialmente mortal
que representa un reto diagnéstico

y terapéutico por su curso clinico
variable'. Se caracteriza por una anemia
hemolitica crénica mediada por el
complemento, estrechamente asociada
con la insuficiencia medular y un alto
riesgo trombético®2. Su origen radica

en una mutacién somatica en el gen
PIG-A (fosfatidil inositol glicano grupo A),
ubicado en el brazo corto del cromosoma
X, la cual provoca la destruccidon
prematura de los glébulos rojos®.

La mutacién del gen PIG-A desempefia
un papel fundamental en el desarrollo de
la HPN3. Este gen codifica una subunidad
proteica esencial para la biosintesis

de las anclas de GPI (glicosil fosfatidil
inositol), unas estructuras que funcionan
como “puentes” o “anclajes” que fijan
determinadas proteinas a la superficie

de las células sanguineas®*. Estas
proteinas ancladas mediante GPl incluyen
varios reguladores del sistema del
complemento, un mecanismo del sistema
inmunitario encargado de destruir células
andémalas o patégenos®.

Cuando el gen PIG-A pierde su funcion,
las células hematopoyéticas (precursoras
de glébulos rojos, blancos y plaquetas)
no pueden producir correctamente

las proteinas que dependen de estas
anclas GPI4. Como consecuencia,

ocurre una deficiencia o ausencia de
proteinas protectoras como CD55
(Factor acelerador de la degradacién
del complemento DAF) y CD59 (Inhibidor
de lisis reactiva de membrana MIRL),
también conocidas como “factores
reguladores del complemento”™.

En condiciones normales, CD55 y CD59
actlan como mecanismos naturales

de defensa, impidiendo que el sistema
del complemento ataque por error a

las propias células del organismo® “. Sin
embargo, en la HPN, la ausencia de estas
proteinas en la superficie de los eritrocitos
(glébulos rojos), plaquetas y leucocitos
(glébulos blancos) provoca que estas
células sean vulnerables a la destrucciéon
por el propio sistema inmunitario®>.

Esta activaciéon descontrolada del
complemento conduce a una hemélisis
intravascular crénica—la destruccion
continua de glébulos rojos dentro de
los vasos sanguineos—, lo que genera
anemia, trombosis y, en algunos casos,
todo ello se asocia a una insuficiencia de
la médula 6sea previab. Los eritrocitos
afectados son especialmente fragiles
porque, al carecer de nicleo, no pueden
sintetizar nuevas proteinas reguladoras
que compensen la deficiencia®.

La HPN se diferencia de otras

Experiencia asistencial y necesidades
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anemias hemoliticas en dos aspectos
fundamentales: en primer lugar, el
defecto involucra a las células madre
hematopoyéticas, no solo a los glébulos
rojos; y, en segundo lugar, es una
enfermedad adquirida, no hereditaria®.
Esto significa que la alteracion genética
ocurre de forma espontdnea durante la
vida del paciente, lo que explica por qué
puede presentarse a cualquier edad”.

Epidemiologia

La HPN es una enfermedad poco
frecuente, clasificada dentro del grupo
de las enfermedades raras, y presenta
notables variaciones geogrdficas en

su frecuencia e incidencia’. Los datos
epidemioldégicos mds robustos provienen
del Reino Unido, donde un andlisis
retrospectivo de datos poblacionales
entre 2004 y 2018 estimd una prevalencia
de 3,81 por cada 100.000 habitantes,
junto con una incidencia de 0,35 casos
por 100.000 personas-afio y una
supervivencia relativa a cinco afos del
82,7%8.

Los estudios epidemiolégicos en
diferentes regiones muestran variabilidad
en las cifras reportadas®®. En Estados
Unidos, por ejemplo, andlisis de bases de

Comprender la base molecular y
fisiopatolégica de la HPN permite
contextualizar mejor su impacto. El
siguiente paso es analizar su distribucion
y frecuencia en la poblacién, aspectos
clave para dimensionar la magnitud y
relevancia clinica de esta enfermedad
rara.

datos de seguros médicos entre 2016 y
2017 estimaron una prevalencia de 12-13
casos por millén de habitantes, con una
incidencia anual de 5,7 casos por millén de
personas9. En Europa, los estudios mds
recientes sit0an la prevalencia entre 1y
3,8 casos por cada 100.000 habitantes,
aungue se reconoce que estas cifras
podrian subestimar la magnitud real de la
enfermedad debido a infradiagnéstico —
es decir, a los casos que no son detectados
por falta de sospecha o acceso a pruebas
especializadas'™™.

La HPN presenta caracteristicas
demogrdficas especificas que han sido
consistentemente observadas en mdltiples
estudios internacionales?. La HPN afecta
tanto a hombres como a mujeres en

Experiencia asistencial y necesidades
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proporciones similares, aunque el Registro
Internacional de HPN, que incluye datos
de 4.439 pacientes hasta 2017, reportd
una leve predominancia femenina (53%).
La edad mediana al diagnéstico es de
aproximadamente 35,5 afios, aunque

la enfermedad puede manifestarse a
cualquier edad, desde la infancia hasta la
vejezl2.

La HPN se ha descrito en personas de
multiples origenes étnicos, reflejando su
distribucion mundial®. Existe evidencia
de una mayor frecuencia en individuos
del Sudeste Asidtico, posiblemente
relacionada con la alta incidencia de
anemia apldsica en esa region, una
enfermedad hematolégica con la que
la HPN comparte ciertos mecanismos
patogénicos®.

Los registros epidemioldgicos en Europa
son limitados, aunque estudios recientes
indican una distribucion relativamente
homogénea entre todos los paises del
continente®. En el caso de Espania, los
datos epidemiolégicos especificos son
escasos, pero los pacientes presentan
caracteristicas clinicas y demogrdéficas
comparables a las de otros paises
europeosl4. Un estudio retrospectivo de
un centro nacional con mds de 40 afos de

experiencia documentd 56 casos de HPN,
con una edad media al diagndstico de 38
afos, resultados que coinciden con los
reportes internacionales®.

Es importante destacar que la prevalencia
real de la HPN probablemente esté
infraestimada". Esto se debe, entre

otros factores, a la existencia de formas
leves o subclinicas, que pueden pasar
desapercibidas, y a la asociacién con
otras enfermedades hematoldgicas,

que pueden enmascarar el diagndstico™.
Asimismo, la disponibilidad limitada de
técnicas diagnésticas especializadas
como la citometria de flujo —el método
diagnéstico de referencia que permite
detectar células afectadas por la
deficiencia de proteinas ancladas a GPl—
contribuye a que algunos casos no sean
identificados en determinadas regiones®.

Comprender la distribucién poblacional
y las caracteristicas demogrdéficas

de la HPN permite dimensionar su
impacto sanitario y clinico. A partir de
ello, resulta fundamental describir el
espectro de manifestaciones clinicas que
experimentan los pacientes afectados
para orientar el diagndstico y el manejo
adecuado de esta enfermedad compleja.

Experiencia asistencial y necesidades
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Sintomatologia

La HPN presenta un espectro clinico
amplio y variable, resultado de tres
procesos fisiopatoldgicos principales:

la hemélisis intravascular crénica
(destruccion continua de glébulos rojos
dentro de los vasos sanguineos), la
activacion anémala del sistema del
complemento y la disfuncién de la médula
bsea subyacente’, La intensidad de los
sinfomas puede variar considerablemente
entre pacientes, desde formas leves o
incluso asintomdaticas hasta cuadros
graves que afectan de forma importante
la calidad de vida” ™,

Entre todos los sintomas, la fatiga
destaca como el mds frecuente y
debilitante, afectando hasta al 80-

90% de los pacientes”*". No se trata

de un cansancio comun, sino de una
astenia intensa y persistente, que limita

las actividades cotidianas, reduce el
rendimiento laboral y afecta las relaciones
sociales y personales”"”. Muchos pacientes
describen esta sensacién de agotamiento
como impredecible y fluctuante, lo que
dificulta planificar su dia a dia y contribuye
a un impacto psicoldégico considerablel8.

Otro signo caracteristico es la
hemoglobinuria, que da nombre a
la enfermedad. Se manifiesta por la
presencia de orina oscura o rojiza,
especialmente en la primera miccién

de la manana™*. Este fenbmeno ocurre
cuando la hemoglobina liberada por la
destruccion de los glébulos rojos se filtra
a través de los rifiones y se elimina en la
orina®. La hemoglobinuria crénica puede
conducir a deficiencia severa de hierro®.

La anemia hemolitica es una
manifestacién cardinal de la HPN’. Se
produce por la destruccién continua

de los glébulos rojos que carecen de
proteinas reguladoras del complemento’.
Los sintomas asociados incluyen palidez,
disnea (dificultad para respirar),
taquicardia, cefalea y mareos’”.

En algunos casos, la anemia puede
agravarse por la insuficiencia medular,
es decir, una menor capacidad de la
médula ésea para producir nuevas células
sanguineas’.

Las complicaciones trombéticas
representan la principal causa de
morbilidad y mortalidad en la HPN,
afectando al 30-40% de los pacientes?>?',
Estas trombosis—formacién de codgulos
dentro de los vasos sanguineos—suelen
ocurrir en localizaciones inusuales, como
las venas hepdticas, mesentéricas,
esplénicas o portales, asi como en el
sistema venoso cerebral y dérmico®. %,
Dependiendo de su localizacién, pueden
causar dolor abdominal intenso, aumento
del tamano del higado (hepatomegalia),

Experiencia asistencial y necesidades
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acumulacién de liquido en el abdomen
(ascitis), cefaleas persistentes o sintomas
neurolbgicos?°?2,

Otros sinftomas frecuentes incluyen
disfagia (dificultad para tragar), presente
en alrededor del 40-50% de los pacientes,
relacionada con espasmos esofdgicos
debidos a una deplecién de éxido nitrico,
una molécula que regula la contracciéon
del mUsculo liso?. El dolor abdominal

y tordcico también son frecuentes y

se asocian a la hemdlisis aguda y a la
disfuncién del misculo liso”?2. En los
hombres, la disfuncién eréctil es una
complicacién habitual, también vinculada
a la disminucién del 6xido nitrico y del
dafio en el endotelio vascular®’.

Otros signos clinicos pueden incluir
ictericia, visible como coloracién
amarillenta de la piel y los ojos debido a
la acumulacién de bilirrubina indirecta
—un subproducto de la destruccién de
glébulos rojos—, asi como hematomas
fdciles o sangrados, relacionados con
trombocitopenia (bajo recuento de
plaquetas) secundaria al fallo medular3’.

Ademds, una proporcion significativa de
pacientes desarrolla insuficiencia renal
crénica, consecuencia de la hemosiderosis
renal (acumulacién de hierro en los
rifones) y de los episodios trombéticos
recurrentes®’,

La HPN puede manifestarse también en
crisis hemoliticas agudas, episodios en

los que la destrucciéon de gldébulos rojos
se acelera bruscamente. Estas crisis
suelen desencadenarse por infecciones,
intfervenciones quirlrgicas, vacunaciones,
menstruaciéon o la exposicién a ciertos
antibidticos®. Durante estos periodos, los
sinfomas se intensifican de forma notable
y pueden requerir atencion médica
urgente®?,

Con el conocimiento de los sintomas

y las complicaciones mds frecuentes,

el siguiente paso es establecer una
clasificacion clinica que permita
estratificar alos pacientes segin la
gravedad de su enfermedad y orientar
las decisiones terapéuticas de forma mas
precisa.

Experiencia asistencial y necesidades
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Clasificacion clinica

La HPN puede manifestarse de formas
muy distintas entre los pacientes, lo que
refleja tanto la variabilidad en el tamafo
del clon celular afectado —es decir, la
proporcién de células sanguineas que
carecen de proteinas ancladas mediante
GPl— como el grado de insuficiencia
medular asociado®?4,

El International PNH Interest Group (IPIG)
establecié una clasificacion que divide la
HPN en tres categorias principales con el
objetivo de estandarizar la terminologia,
facilitar la estratificacion de pacientes y
orientar las decisiones terapéuticas?.

HPN clasica

La HPN cldsica se caracteriza por

la presencia de eventos hemoliticos

o trombdticos sin evidencia de fallo
medular?t, En estos pacientes, los
andlisis de sangre muestran una anemia
hemolitica acompanada de:

= Aumento del recuento de reticulocitos
(glébulos rojos inmaduros que reflejan la
respuesta de la médula bseq).

= Elevacién de lactato deshidrogenasa
(LDH) y bilirrubina indirecta,
marcadores de hemdlisis.

= Descenso de la haptoglobina, una
proteina que se consume cuando la
hemoglobina se libera al plasma 252,

La citometria de flujo revela clones de
gran tamano, generalmente con mds del
50% de granulocitos (un tipo de glébulo
blanco) deficientes en GPI*?, En el
estudio de médula éseaq, suele observarse
hiperplasia —aumento de la produccion
de glébulos rojos— con una morfologia
normal o casi normal, sin alteraciones
genéticas relevantes?,

HPN asociada a fallo medular

En esta forma los pacientes presentan
signos de hemodlisis junto con un sindrome
de fallo medular actual o previo,

como anemia apldsica o sindrome
mielodisplasico?*. El tamafio del clon
afectado suele ser menor a 50%, aunque
puede variar considerablemente segin el
caso®?.

Estos pacientes tienden a mostrar
pancitopenia —una disminucién
simultdnea de glébulos rojos, blancos y
plaquetas— de intensidad variable, junto
con una médula ésea hipocelular (menos
activa) y un recuento de reticulocitos
inapropiadamente bajo para el grado de
anemia?>%,

Un aspecto clinicamente relevante es que
la presencia de clones GPI-deficientes en
este contexto suele predecir una mejor
respuesta al tratamiento inmunosupresor,
especialmente en pacientes con anemia
aplasica?.

Experiencia asistencial y necesidades
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HPN subclinica

La HPN subclinica se define por la
ausencia de evidencia clinica o analitica
de hemdlisis intravascular?*. En estos
casos, la enfermedad solo se detecta
gracias a la citometria de flujo de alta
sensibilidad, que identifica pequefas
clonas (menos del 10% de granulocitos
afectados)®?.

Esta forma se observa frecuentemente
en asociacién con sindromes de
insuficiencia medular, como anemia
apldsica y sindromes mielodispldsicos
de bajo riesgo?*?. Aunque puede
parecer clinicamente poco relevante, la
deteccion de estos clones pequefios tiene
implicaciones prondsticas positivas, ya
que suele asociarse con mejor respuesta
al fratamiento inmunosupresor y menor
progresion de la enfermedad 2577,

Dinamica y relevancia pronéstica

Es importante destacar que esta

clasificacién es dindmica. Un mismo
paciente puede cambiar de categoria con
el tiempo, dependiendo del tamafo del
clon afectado y del grado de hemélisis
que presente?2, De hecho, el riesgo
trombético —una de las complicaciones
mads graves de la HPN— se relaciona
directamente con el porcentaje de
granulocitos deficientes en GPI: a mayor
tamafio del clon, mayor probabilidad

de eventos trombédticos® ?. Por ello, se
recomienda una monitorizacién periédica
mediante citometria de flujo, que permite
evaluar la evolucién del clon 'y gjustar el
manejo clinico de forma individualizada??’,

Comprender esta clasificacion clinica es
esencial para valorar el prondstico de

los pacientes y seleccionar la estrategia
terapéutica mds adecuada. Una vez
definidas las categorias y su relevancia,
el siguiente paso consiste en revisar las
opciones de tratamiento disponibles y los
avances recientes en la terapéutica de la
HPN.

Experiencia asistencial y necesidades
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Tratamiento actual

El tratamiento de la HPN ha avanzado
significativamente en las Ultimas dos
décadas, gracias a terapias dirigidas
contra el sistema del complemento’.
Antes de la introduccion de estas
terapias, la HPN se asociaba a una
elevada mortalidad y a una necesidad
frecuente de transfusiones sanguineas;
actualmente, la expectativa y la calidad
de vida de los pacientes han mejorado de
forma notable.

El objetivo principal del tratamiento es
controlar la hemdlisis intravascular y
extravascular, reducir las complicaciones
trombéticas y mejorar los niveles

de hemoglobina para optimizar la
oxigenacién tisular y disminuir la
necesidad de transfusiones®-', Las
terapias actuales han demostrado una
eficacia sostenida en estos aspectos, con
un perfil de seguridad adecuado y un
impacto positivo en la calidad de vida de
los pacientes.

En los Ultimos afos, se han desarrollado
alternativas terapéuticas innovadoras
que permiten una administracién menos
frecuente y vias mdas cédmodas, lo que ha
favorecido la adherencia al tratamiento
y una atencién mds personalizada®0?',

El abordaje actual también contempla
estrategias combinadas y el desarrollo de
inhibidores orales del complemento, que
amplian las opciones disponibles para el

control integral de la enfermedad?®-¢.

A pesar de estos avances, persisten retos
importantes como la hemdlisis residual,
el riesgo tfrombdtico en determinados
perfiles de pacientes y los efectos
adversos asociados al fratamiento, que
requieren una monitorizacién médica
continua®. En casos de fallo medular

o enfermedad asociada grave, el
trasplante alogénico de progenitores
hematopoyéticos sigue siendo la Unica
opcidn curativa, aunque reservada a
pacientes seleccionados debido a sus
riesgos potenciales?*2,

En Espafia, la estrategia terapéutica

estd regulada por el Consenso Espaiiol
para el Diagnéstico y Tratamiento de la
HPN: Actualizacién 2023, elaborado por
la Sociedad Espafiola de Hematologia

y Hemoterapia (SEHH) y la Fundacién
Espafola de Hematologia y Hemoterapia
(FEHH)*. Este documento establece
criterios homogéneos de diagnéstico,
seguimiento y tratamiento, integrando
las terapias biolégicas disponibles en el
Sistema Nacional de Salud y promoviendo
la atencién en centros de referencia

con experiencia en enfermedades
hematoldgicas poco frecuentes™32,

La experiencia acumulada en Espaiia,
con registros clinicos de larga evolucion,
ha contribuido de manera significativa
al conocimiento de la enfermedad y ala
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validacién de los tratamientos basados
en la inhibicién del complemento en

la préctica clinica real®. No obstante,
los pacientes contindan enfrentando
desafios relacionados con la adherencia

terapéutica, el impacto emocional de
una enfermedad rara y la necesidad
de garantizar el acceso equitativo alas
nuevas terapias?.

Modelo asistencial
y necesidades no

cubiertas

El modelo asistencial para la HPN

debe basarse en un modelo integrado

y multidisciplinar que garantice

la continuidad de la atencién, la
coordinacién entre los distintos niveles
asistenciales y una atencién personalizada
segun el perfil clinico, el riesgo y las
comorbilidades de cada paciente?32,

La derivacién temprana desde atencién
primaria a unidades especializadas de
hematologia resulta fundamental para
lograr un diagnéstico precoz mediante
citometria de flujo de alta sensibilidad,
técnica que permite detectar poblaciones
celulares deficientes en proteinas
ancladas a GPI?°. Un diagnéstico
temprano favorece el inicio inmediato de
terapias dirigidas al control de la hemolisis
y la prevencién de complicaciones
graves®,

Una vez confirmado el diagnéstico,
el paciente deberia integrarse en un

programa de manejo coordinado, que
incluya:

= Consulta periédica conel ola
hematdélogo/a para monitorizar el
tamanio del clon de células afectadas
y ajustar el tratamiento segin la
evolucién clinica?.

= Valoracién nefrolbégica y cardiovascular,
orientada a la deteccién precoz de
dafio renal y del riesgo trombético, dos
de las principales complicaciones de la
HPNZ,

= Apoyo psicolégico especializado, que
ayude a abordar el impacto emocional
derivado de una enfermedad crénica, el
miedo a los episodios frombéticos y las
limitaciones en la vida cotidiana®.

= Evaluacion social y asesoramiento en
recursos disponibles, como ayudas
econdémicas o apoyo laboral y
educativo, con el fin de reducir la carga

Experiencia asistencial y necesidades
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asistencial y mejorar la adherencia al
tratamiento??.

= Acceso a servicios de rehabilitacion y
fisioterapia, para el manejo de sinfomas
persistentes como la fatiga o el dolor
musculoesquelético?.

Necesidades no cubiertas

A pesar de los avances en el diagndstico
y tratamiento de la HPN, persisten
importantes desafios en su manejo.
Entre estos destacan el retraso en el
diagnéstico debido a la variabilidad
clinica y un conocimiento limitado

en atencion primaria, lo que genera
inequidades regionales®. En estudios
recientes, la mediana de tiempo
transcurrido desde el diagndstico inicial
de HPN hasta el inicio del tratamiento
especifico ha sido considerable,
rondando los 6 a 10 afios en la mayoria
de los pacientes, lo que refleja tanto el
tiempo de evolucién de la enfermedad
como el acceso heterogéneo a opciones
terapéuticas innovadoras®®.

Asi mismo, hay déficits en el apoyo
psicosocial y una integracién insuficiente
de la atencién primaria, aspectos

clave para un abordaje integral®?. La
formacién especifica para profesionales
no especialistas y las limitaciones en el
seguimiento a largo plazo constituyen
dreas de mejora?* 2, Por Ultimo, la
escasez de herramientas de autocuidado
digitales limita la capacidad de los
pacientes para gestionar activamente su
enfermedad?®.

Para superar estas necesidades

se requiere un modelo asistencial
centrado en el paciente, que potencie la
coordinaciéon multidisciplinar, la equidad
en el acceso terapéutico y el uso de
tecnologias que faciliten una atencion
continua y personalizada. Este enfoque es
esencial para mejorar tanto los resultados
clinicos como la calidad de vida a largo
plazo, considerando los aspectos médicos
y psicosociales inherentes de la HPN.

Experiencia asistencial y necesidades
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Impacto y necesidades
de los pacientes

La HPN afecta considerablemente la
calidad de vida de los pacientes, tanto
por sinfomas fisicos persistentes como la
fatiga, dolor y hemoglobinuria, como por
el impacto emocional y social que conlleva
vivir con una enfermedad crénica, raray
de prondstico incierto®3¢%, os pacientes
experimentan estrés, ansiedad y miedo
debido ala incertidumbre sobre la
evoluciéon de la enfermedad y los riesgos
de complicaciones como la frombosis”.

Mds alld del tratamiento farmacoldgico,
las necesidades prioritarias identificadas
por los pacientes incluyen:

= Un apoyo psicosocial estructurado,
que facilite acceso regular a psicologia
clinica y grupos de apoyo, tanto
presenciales como virtuales3?.

= Programas educativos personalizados
que promuevan el autocuidado, la
nutricion equilibrada, el ejercicio
adaptado y el reconocimiento
temprano de signos de alarma®.

= Herramientas digitales que permitan
el autocontrol, como el registro de
sinfomas, recordatorios de medicacion
y comunicacién directa con el equipo
sanitario®.

En cuanto a expectativas terapéuticas,

los pacientes valoran especialmente las
opciones que reduzcan la frecuencia de
hospitalizaciones y posibiliten mantener
una vida cotidiana activa y predecible, asi
como vias de administracién comodas que
favorezcan la adherencia™*°. También es
fundamental garantizar acceso equitativo
a las terapias innovadoras, superando
barreras geogrdficas y administrativas®.

Este enfoque centrado en el paciente y su
calidad de vida subraya la importancia
de fomentar investigaciones que integren
su perspectiva para un manejo clinico
mas integral y efectivo, y para orientar
politicas sanitarias de manera acorde.

Experiencia asistencial y necesidades -|7
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Justificacion de la

investigacion

La HPN es una enfermedad rara que
afecta profundamente la salud fisica,

emocional y social de quienes la padecen.

Aungue se ha avanzado en tratamientos
farmacoldgicos que mejoran la
supervivencia y calidad de vida, persisten
importantes retos en el diagndstico
precoz, el acceso equitativo a terapias,

el apoyo psicosocial y la coordinacién
asistencial.

Los procesos actuales de atenciéon
presentan demoras, desconexiones entre
niveles y falta de recursos integrales que

aborden las mdltiples dimensiones que
implica la enfermedad. La experiencia
directa de los pacientes revela
necesidades no cubiertas en cuanto a
informacién, seguimiento personalizado,
soporte emocional y estrategias para la
autogestion.

Esta investigacion se justifica por la
necesidad de aportar una visién integral

y multidisciplinar del proceso asistencial
biopsicosocial en pacientes con HPN, para
identificar barreras y oportunidades de
mejora.

Experiencia asistencial y necesidades
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Objetivos

El objetivo general de la investigacion

es describir la situacion actual y
oportunidades de mejora, desde un punto
de vista multidisciplinar e integral, para

el tratamiento de pacientes con HPN,

que repercuta en una mejora del impacto
emocional.

Con el propdsito de alcanzar este objetivo
general, se han planteado los siguientes
objetivos especificos:

= Describir el patient journey fisico,
emocional y social de los pacientes

Identificar las necesidades de los pacientes
en todo el proceso de tratamiento y
seguimiento de la enfermedad

= Conocer el impacto en la calidad de vida
de los pacientes

= Concretar las expectativas de los
pacientes en relacién con la calidad de
vida

= Definir recomendaciones estratégicas
encaminadas a mejorar la calidad de
vida

Experiencia asistencial y necesidades
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Metodologia

Con el fin de alcanzar los objetivos
definidos, se llevé a cabo una investigacion
con un enfoque mixto, de cardcter
descriptivo y exploratorio, orientada a
analizar de forma integral las experiencias,
percepciones y necesidades de las

personas con HPN. La investigacién

se estructurd en distintas fases
complementarias, cuyos procedimientos
especificos se detallan a continuacién.

Experiencia asistencial y necesidades 20
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Comiteé cientifico

La investigacion conté con la participacion  dio en todas las fases, interviniendo en

de un comité cientifico compuesto por la definicidn de variables clave, disefio
especialistas en hematologia, pacientes y validacién del cuestionario, revision

y representante de la Asociacion HPN e interpretacion de los resultados, vy
Espafia (Tabla 1). El comité garantizé la definicién de propuestas orientadas a la

consistencia metodoldgica y la relevancia  mejora del abordaje de la HPN en Espaiia.
clinica del proyecto. Su participacién se

e L

Jordi Cruz Villalba Fundador y representante. Asociacién HPN Espaia

Dr. David Benéitez Pastor Facultativo Especialista en Hematologia. Hospital Universitari Vall d’'Hebron

Dra. Silvia de la Iglesia Ifigo Facultativo Especialista en Hematologia. Hospital Universitario de Gran Canaria Dr. Negrin
Carolina Martin Martin Técnica Gestién. Asociacién HPN Espafia

Adriana Reyes Ronquillo Presidenta Asociacién HPN Espana

Tabla 1. Miembros del Comité Cientifico
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Disefio de la
Investigacion

Se desarrollé una investigacion de
mercado primaria, especifica, inductiva,
transversal y descriptiva, de dmbito
nacional, centrada en personas residentes
en Espafa diagnosticadas de HPN.

Se adoptd un enfoque metodoldgico
mixto, combinando andlisis cualitativo

Enfoque cualitativo

y cuantitativo, lo que permitié explorar
en profundidad las experiencias y
percepciones de los pacientes, al tiempo
que se obtenian datos descriptivos de
mayor alcance, proporcionando una
evaluacién integral y contextualizada del
fenébmeno estudiado.

La fase cualitativa fuvo como objetivo explorar de manera profunda la situacién actual,
percepciones, impacto y expectativas de los pacientes en todo el proceso asistencial y
en su calidad de vida. Para ello, se combinaron tres métodos complementarios: revision

bibliogréfica sistemdtica, entrevistas en profundidad y advisory board.

Revision bibliografica

Se realizé una revision bibliogréfica
sistemdtica para identificar la evidencia
cientifica existente sobre los aspectos
fisiopatoldgicos, diagndsticos,
terapéuticos y psicosociales de la

HPN, asi como sobre la evolucidon
natural de la enfermedad, la calidad

de vida relacionada con la salud, y los

factores que influyen en la adherencia 'y
persistencia terapéutica. La bUsqueda

se llevé a cabo en las bases de datos
PubMed, IBECS y SciELO, complementada
con literatura procedente de guias y
consensos de la SEHH y de organizaciones
internacionales reconocidas en el dmbito
de la hematologia.

Se emplearon combinaciones de
términos MeSH y palabras clave como:

Experiencia asistencial y necesidades
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“paroxysmal nocturnal hemoglobinuria”
AND (“pathophysiology” OR “etiology”
OR “complement-mediated hemolysis”)
AND (“diagnosis” OR “flow cytometry” OR
“GPI-deficient cells”) AND (“treatment”
OR “management” OR “complement
inhibitors” OR “eculizumab” OR
“ravulizumab” OR “pegcetacoplan”

OR “iptacopan”) AND (“quality of life”

OR “patient-reported outcomes” OR
“disease burden” OR “adherence”) AND
(“registry” OR “epidemiology” OR “real-
world evidence”). Asimismo, se incluyeron
términos afines a los objetivos propuestos
para ampliar la cobertura de las
tematicas relativas a HPN y sus sindromes
asociados.

Se aplicaron filtros de idioma inglés y
espanol, articulos publicados entre 1995 y
2025, y estudios centrados en poblacion
adulta con diagndstico confirmado de
HPN, evaluando tanto la forma cldsica
como las variantes sobrepuestas con
anemia apldsica. Los fitulos y restmenes
se seleccionaron de acuerdo con criterios
de inclusién predefinidos —relevancia
clinica, rigor metodoldgico y aplicabilidad
ala practica asistencial— y los textos
completos fueron revisados para

extraer informacién relevante sobre
fisiopatologia, diagndstico, epidemiologia,
manifestaciones clinicas, nuevas terapias
basadas en la inhibicién del complemento,
asi como sobre el impacto psicosocial y la
experiencia del paciente.

La sintesis final de la evidencia
incorpora revisiones internacionales
de referencia (Nature Reviews Disease
Primers, Blood, New England Journal
of Medicine, European Journal of
Haematology), consensos europeos

y nacionales, y resultados recientes

de ensayos clinicos y registros
internacionales (International PNH
Registry). Esta metodologia permitiod

reunir una visién integral y actualizada
del proceso asistencial en HPN y de las
oportunidades de mejora en su abordaje
multidimensional.

Entrevistas en profundidad

Con el objetivo de profundizar en

el panorama de la HPN en Espafia,

se realizaron cuatro entrevistas en
profundidad online con los miembros

del Comité Cientifico, entre los meses de
noviembre y diciembre de 2023. Durante
la entrevista se pregunté sobre la opinidn
de los entrevistados sobre la atencion
sanitaria de la HPN y en concreto, el
circuito asistencial y sus desafios, las
necesidades que expresan los pacientes
y profesionales sanitarios, las posibles
mejoras en el fratamiento y seguimiento
de esta enfermedad y el impacto en la
calidad de vida.

Advisory board con pacientes

Se llevé a cabo un advisory board online
con personas diagnosticadas de HPN,
reclutadas a través de la Asociaciéon

HPN Espafa. El advisory tuvo lugar en
febrero de 2024 con la participaciéon de
7 pacientes. El perfil sociodemogrdafico y
clinico de las participantes se presenta en
la Tabla 2.

Experiencia asistencial y necesidades
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1 H 51

2

9 afios
51 9 meses
33 22 meses
56 10 meses
60 3 meses
52 2 afios
48 6 afos

Tiempo hasta diagnéstico Diagnéstico HPN (aiio) Comunidad auténoma

2004 Canarias

2017 Islas Baleares
2021 Catalufia

2021 Comunidad Valenciana
2008 La Rioja

2005 Comunidad de Madrid
2008 Castilla-La Mancha

Tabla 2. Caracteristicas sociodemogrdéficas y clinicas de los participantes en el advisory board

El guion se disefid a partir de una revision
bibliogréfica sistemdtica y el advisory
board, que tuvo una duracién de dos
horas, se centré en la discusion sobre
aspectos relacionados con la experiencia
del paciente en el proceso asistencial, sus
necesidades y expectativas y el impacto
que la enfermedad provoca en su calidad
de vida. Ademds, los participantes
pudieron concretar propuestas de mejora
del abordaje de la enfermedad desde su
perspectiva.

Advisory board multidisciplinar

Con el objetivo general de concretar
propuestas de accién para la mejora del
abordaje de la HPN, se llevé a cabo un
focus group online el 22 de septiembre de
2025 a través de la plataforma Microsoft
Teams, con una duracién de 2 horas y 30
minutos.

Participaron un total de ocho personas
(Tabla 3). Los participantes fueron
seleccionados por su experiencia y
conocimiento desde diferentes disciplinas
y perspectivas, asi como por su vivencia
directa de la enfermedad.

Nombre apelidos

Yolanda Navarro Echevarria Paciente

M¢ Teresa Marti Garcia

Verdnica Rodriguez Rodriguez
Maria Alcalde Rodrigo

Javier Blasco

Nuria Gonzélez Alvarez

Maria Angelina Lemes Castellano

Cristina Moreno Garcia

Trabajadora social. Asociacién HPN Espaia

Psicéloga. Asociacién HPN Espafia

Farmacéutica hospitalaria. Instituto Cataldn de Oncologia- Badalona

Coordinador del Plan de Atencién a Personas afectadas por Enfermedades Raras de Andalucia.

Hematéloga. Hospital de la Santa Creu i Sant Pau

Enfermera. Hospital Clinic Barcelona

Tabla 3. Participantes en el advisory board multidisciplinar

Hematéloga. Hospital Universitario de Gran Canaria Doctor Negrin
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Enfoque cuantitativo

La fase cuantitativa de la investigacion se basé en la recopilacion transversal de datos
estructurados mediante un cuestionario tipo encuesta de opinidn, disefiado para
evaluar la experiencia y percepcion de las personas con HPN en Espafa.

Cuestionario

Elinstrumento de recogida de
informacién consistié en un cuestionario
de opinidén online, estructurado,
codificado y autocompletado, compuesto
por 55 preguntas cerradas (ver Anexo |ll).
Se evaluaron seis dimensiones principales:
(1) caracteristicas sociodemogrdéficas;

(2) perfil clinico; (3) prediagndstico

y diagnéstico; (4) tratamiento
farmacoldgico y signos/sintomas
asociados; (5) seguimiento y comunicaciéon
médico-paciente; (6) calidad de vida.

Se incluyeron participantes mayores
de 18 afios, residentes en Espafia, con
diagndstico de HPN.

La recopilacién de informacion

fue completamente voluntaria y
andénima, realizdndose a través del
cuestionario online, cuya duracion
estimada de cumplimentacién fue de
aproximadamente 30 minutos. Los
participantes pudieron acceder al
cuestionario desde cualquier dispositivo
con conexion a Internet, incluyendo
ordenador, teléfono inteligente
(smartphone) o tableta.

El reclutamiento se llevé a cabo

mediante muestreo no probabilistico
por conveniencia, utilizando canales
de difusién digitales de la Asociacion

HPN Espaia, asi como a través de
hematodlogos especialistas en HPN. Se
disefio un folleto en formato impreso o
digital con la informacién y el enlace al
cuestionario.

Nada mds acceder en la plataforma
online, de manera individual, a las
personas encuestadas se le mostré la
informacién recogida en la Hoja de
Informacién al Paciente de acuerdo

con la normativa del Reglamento
General de Proteccién de Datos (RGPD).
Asimismo, las personas participantes
debieron leer y aceptar la politica de
privacidad y declaracién de seguridad
de SurveyMonkey antes de completar el
cuestionario asignado.

El periodo de recogida de datos se
mantuvo abierto entre el 13 de noviembre
de 2024 y 8 de abril de 2025.

NUmero estimado de
participantes

Dado que la HPN es una enfermedad
rara, el nUmero de casos potenciales
estaba limitado de antemano. Por este
motivo, la pregunta de interés no se
centré en determinar el tamafio muestral
necesario, sino en estimar la potencia del
estudio.

Se planted reclutar un méximo de 100
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pacientes con diagndstico de HPN durante
el periodo del estudio, considerando
posibles reposiciones derivadas de datos
faltantes o encuestas incompletas. Segin
la literatura disponible, se preveia que el
impacto en la calidad de vida estuviera
presente en aproximadamente el 67%

de los casos, estimdndose una potencia
estadistica del 91,5% con un nivel de
significacién del 5% (contraste bilateral)
para detectar dicho efecto.

Finalmente, se obtuvo una muestra
total de 44 pacientes que completaron
intfegramente la encuesta y cumplieron
los criterios de seleccidn establecidos.
Aungue el tamafo de la muestra fue
inferior al inicialmente previsto, este
nUmero representa una proporcion
relevante dentro de la poblacién estimada
con HPN en el dmbito del estudio, y
permite realizar un andlisis descriptivo
y exploratorio robusto. No obstante,
los resultados deben interpretarse con
cautela, dado que el menor tamano
muestral puede afectar parcialmente
la potencia estadistica inicialmente
estimada.

Gestion de datos

El disefio, seguimiento y recopilacién

de datos se llevé a cabo a través de la
plataforma de creacién de cuestionarios
online SurveyMonkey, desactivando el
registro de Internet Protocol (IP), para

asegurar que la direcciéon IP desde donde
se conecta la persona participante no
quedase registrada como metadato de las
respuestas de la encuesta. Esta medida
se suma al proceso de anonimizacién,

que se realizé mediante la eliminaciéon

o enmascaramiento de las variables

de identificaciéon, con el fin de que la
identidad personal del participante quede
completamente oculta durante el proceso
de investigacion.

Tras la finalizacién del trabajo de
campo, se procedié a exportar las bases
de datos a través de la plataforma
online SurveyMonkey garantizando la
no manipulacion de la informacién de
manera posterior.

Las distintas bases de datos fueron
protegidas mediante contrasefiay
guardadas bajo custodia.
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Analisis de datos

El andlisis de los datos se realizé de
acuerdo con la naturaleza mixta

de la investigacion, combinando
procedimientos estadisticos descriptivos
y técnicas de andlisis cualitativo, con el
objetivo de ofrecer una visién integral del
fenébmeno estudiado.

El andlisis de la informacién cualitativa
se llevé a cabo siguiendo un enfoque de
andlisis temdatico - categorial, orientado
a idenftificar, organizar e interpretar
patrones de significado relevantes en los
discursos de las personas participantes.

Las grabaciones y transcripciones de

las entrevistas y de los advisory board
fueron revisadas de manera exhaustiva

y codificadas de forma inductiva por

el equipo investigador, empleando un
proceso iterativo que combiné lectura

en profundidad, segmentacion del

texto y categorizacién progresiva de

los contenidos. Posteriormente, las
categorias emergentes fueron agrupadas
en dimensiones analiticas mds amplias,
que permitieron articular la interpretacion
de los hallazgos en relacién con los
objetivos de la investigacion.

Para los datos obtenidos a través del

cuestionario, se efectud un andlisis
estadistico descriptivo univariante
de todas las variables incluidas en el
cuestionario.

Las variables cuantitativas se utilizaron
los estadisticos de media, desviaciéon
estdndar (DE), minimo (0%), cuartil
inferior (25%), mediana (50%), cuartil
superior (75%), maximo (100 %) y rango
intercuartilico (IQR), mientras que las
variables categoéricas se describieron
mediante frecuencias y porcentajes. En
ambos casos se especificard el nUmero
de observaciones vdlidas (N) y de datos
perdidos.

En las variables cuantitativas se realizaron
pruebas de normalidad para comprobar
que la muestra sigue una distribuciéon
normal. Las variables que seguian este
tipo de distribucion se describieron
mediante indices basados en momentos:
media y DE. En cambio, aquellas
variables que presentan asimetria se
describieron mediante indices basados en
ordenaciones: mediana y IQR.

Para llevar a cabo el andlisis estadistico,
se utilizd el software estadistico IBM SPSS
Statistics v.25 (Windows).
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Limitaciones

metodoloégicas

Una limitacién de la investigacion de
mercado primaria a tener en cuenta es el
sesgo del entrevistador, donde el paciente
puede no comprender bien alguno de los
conceptos o preguntas de la encuesta

y contestar una respuesta distinta de

lo que realmente percibe. Para poder
contrarrestar estos posibles resultados, la
encuesta incluyd una definicién detallada
los conceptos y el formato de introduccién
de la informacién para evitar posibles
errores. El folleto que se remitié a los
potenciales participantes incluia los datos
de contacto para solventar cualquier tipo
de duda o pregunta.

Ademds, siempre se debe tener en cuenta
el sesgo de recuerdo o memoria que
puede presentar el paciente, al responder
preguntas referentes a informacién
retrospectiva, sin olvidar que el paciente
presenta una enfermedad y tiene, por
tanto, un mayor estimulo para recordar
que un participante sin la patologia,
constituyendo una mejor calidad de la
informacion.

Se podria tener en cuenta una limitacién
técnica a través de la plataforma
SurveyMonkey, pero a través de la
configuracién es posible reducir la
probabilidad de las posibles respuestas
mltiples de los participantes procedentes

de centros hospitalarios y de la asociacién
de pacientes, restringiendo la respuesta

a un mismo dispositivo y navegador web.
Podia existir la posibilidad de que algunos
pacientes accedan a Internet a través

de diferentes dispositivos. Sin embargo,
aunque existe el riesgo de duplicidad, este
es bajo.

Finalmente, el presente estudio recoge la
informacién a partir de la percepcién de
la poblacién objetivo mediante muestreo
no probabilistico por conveniencia,
combinando la difusién a través de
especialistas en hematologia con

amplia experiencia en la enfermedad
objetivo de estudio, como a través de

la entidad de pacientes. Al realizar este
tipo de muestreo, es probable que la
muestra resultante esté sesgada hacia
individuos que tienen acceso a recursos
digitales, estan afiliados o tienen interés
en la asociacién de pacientes, y estdn
motivados para participar. Esto se aleja
de los métodos de selecciéon probabilistica,
donde cada miembro de la poblaciéon
tiene una probabilidad conocida y no cero
de ser seleccionado, limitando extrapolar
los resultados a toda la poblacién de
pacientes. Los resultados obtenidos a
través de este tipo de muestreo deben ser
interpretados con cautela.
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Consideraciones

éticas de la
Investigacion

La presente investigaciéon de mercado

se realizd en estricto cumplimiento

de los principios éticos y codigos de
conducta aplicables. Se realizé de
acuerdo con los principios bdsicos

del cédigo de Buenas Prdécticas de la
Industria Farmacéutica®, los cddigos de
conducta internacionales ICC/ESOMAR?
y European Pharmaceutical Market
Research Association (EphMRA)%°,

el cédigo de la Asociacion Espaiiola

de Estudios de Mercado, Marketing y
Opinién (AEDEMO)*'y de acuerdo con
los principios bdsicos de proteccién de
derechos y dignidad del ser humano, tal
como consta en la Declaracion de Helsinki
(64° Asamblea General, Fortaleza, Brasil,
octubre 2013)*?, las directrices nacionales
y segUn la normativa vigente en el
momento del disefio y previo al inicio del
trabajo de campo.

La fase cuantitativa contd con la
aprobacién del Comité de Etica de
la Investigacion/Comité de Etica de
la investigacién con medicamentos
(CElm) de Las Palmas. Por su parte,
la fase cualitativa (advisory boardy
entrevistas) no requirid aprobacion

formal por un CEIm al no implicar
procedimientos clinicos ni la recopilacion
de datos sensibles; sin embargo, todas
las personas participantes firmaron un
consentimiento informado, en el que se
detallaron los objetivos, la voluntariedad
de la participacién, la duracién de las
sesiones y la posibilidad de realizar las
mismas mediante videoconferencia con
grabacién para asegurar la precision de
la documentacion. Ademds, se informd
a las participantes de que cualquier
acontecimiento adverso o situaciéon
especial relacionada con medicamentos
podria notificarse a farmacovigilancia.

Toda la investigacion se realizard en
conformidad con el Reglamento (UE)
2016/679, RGPD, y la Ley Orgdnica
3/2018, de 5 de diciembre, sobre la
Proteccion de Datos Personales y
Garantia de los Derechos Digitales
(LOPDGDD)*y el RGPD del Parlamento
Europeo y del Consejo*:. Todos los datos
fueron tratados de manera anénimay
agregada, preservando en todo momento
la identidad de las encuestadas y de las
participantes en las sesiones.
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Resultados de la
encuesta a pacientes

Caracteristicas
sociodemogrdficas y clinicas de
la muestra

La muestra del estudio estuvo compuesta por 44 personas con diagnéstico de HPN que
completaron el cuestionario.

Edady sexo comprendido entre los 20,50 y los 76,50

afos. El sexo bioldgico se distribuyd de
Los pacientes presentaron una media de manera relativamente equilibrada, con 24
51,66 anos (desviacidon estdndar: 13,04), hombres (54,55%) y 20 mujeres (45,55%)
con una mediana de 53 afios y un rango (En cuanto a la informacién que los

45,457

Hombre

. Mujer

54,55%

Figura 1. Distribucién por sexo biolégico de los pacientes con HPN incluidos en la muestra (N=44)

Experiencia asistencial y necesidades 3-|
no cubiertas enla HPN en Espafia



Nivel educativo

En relacién con el nivel educativo, la
muestra presenté un perfil formativo
diverso: el grupo més numeroso
correspondié a quienes habian
completado estudios universitarios o
equivalentes (12 casos; 27,27%), seguido

Estudios universitarios o equivalentes

Ensefanzas profesionales de
grado medio o equivalentes

Ensefianzas profesionales de
grado superior o equivalentes

Mdsteres, diplomas o estudios superiores

Estudios de bachillerato

Educacién primaria completa

Primera etapa de ensefianza secundaria

Estudios primarios incompletos

Doctorado universitario

de ensefianzas profesionales de grado

medio (9 casos; 20,45%) y de grado

0%

Figura 2. Nivel educativo alcanzado por los pacientes con HPN (N=44)

15,91%

13,64%

superior (7 casos; 15,91%) (Figura 2). Un
13,64% contaba con masteres o estudios
superiores, mientras que los niveles

mas bdsicos (primaria o secundaria)
representaron proporciones menores.

27,7%

20,45%
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Participacion en asociaciones de pacientes

Casi la mitad de los pacientes (21 casos, 47,73%) pertenece a alguna asociacién de
pacientes con enfermedades hematolégicas, un indicador positivo del grado de
implicacién social y bUsqueda de apoyo colectivo (Figura 3).

47,73%

Hombre

. Mujer

52,27%

Figura 3. Participacion en asociaciones de pacientes con enfermedades hematoldgicas en la
muestra de HPN (N=44)(N=44)

Entre los socios, la Asociacién HPN asociados). Otras entidades como
Espaia constituyd el grupo claramente Federacién Espainola de Enfermedades
predominante, agrupando a 20 de los Raras (FEDER) y asociaciones locales
21socios (74,07% del total de miembros representaron proporciones menores
y 95,24% del total de pacientes (Figura 4).
Asociaciéon HPN Espaia 95,24%
Otra - 14,29%
FEDER 14,29%

ASCOL ' 4,76%

Abreviaciones: ASCOL: Asociacién Contra la Leucemia y Enfermedades de la Sangre; FEDER: Federaciéon
Espanola de Enfermedades Raras; HPN: Hemoglobinuria Paroxistica Nocturna.

Figura 4. Distribucién de la afiliacidon a asociaciones de pacientes entre personas con HPN (N=21

Experiencia asistencial y necesidades 33
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50,00%

Tiempo desde el diagnéstico

La mediana del tiempo transcurrido
desde el diagndstico de HPN fue de 6,05
anos, y un IQR de 12,46 afios sugieren que
la mayoria de los pacientes lleva entre 3y
15 afos conviviendo con la enfermedad.

9,09%

40,91%

Tipo de Hemoglobinuria
Paroxistica Nocturna

Respecto al tipo de HPN, la mayoria de

los encuestados fueron diagnosticados
con la forma clésica de la enfermedad
(22 casos; 50,00%), seguida por la HPN
asociada a sindromes de fallo medular (18
casos; 40,91%). Cuatro personas (9,09%)
no pudieron precisar su subtipo, mientras
que no se registraron casos de HPN
subclinica (Figura 5).

No lo sé / no estoy seguro/a

HPN asociada a sindromes
de fallo medular

HPN cldsica

Figura 5. Distribucion por tipo de HPN de los pacientes incluidos en la muestra (N=44)

Acceso al seguimiento hematoloégico

El acceso a la atencidén médica se evalué mediante la distancia al hospital de referencia
en hematologia: mas de la mitad de los pacientes (24; 54,55%) residian a menos de 10

km del centro, 10 (22,73%) entre 20 y 40 km, 7 (15,91%) a mds de 40 km, y solo 3 (6,81%)

vivian a una distancia intermedia de 10 a 20 km (Figura 6).
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Menos de 10 km 54,55%

Entre 20-40 km 22,73%

Mas de 40 km 15,91%

Entre 10-20 km 6,81%

Figura 6. Distancia desde el domicilio a la consulta de hematologia de referencia en pacientes con HPN (N=44)

El tipo de hospital de seguimiento también refleja una concentracién asistencial en
centros de alta complejidad: 38 pacientes (86,36%) reciben atencidon en grandes
hospitales, mientras que 6 (13,64%) son seguidos en hospitales de drea. No hubo casos
atendidos en hospitales pequenos (Figura 7).

13,64%

‘ Hospital de drea
86,36%

. Grande hospital

Figura 7. Tipo de hospital de referencia para el seguimiento de pacientes con HPN (N=44)
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Circuito asistencial y relacion

con profesionales

La HPN es una enfermedad que requiere
atencién médica especializada, desde el
diagnéstico hasta el manejo y seguimiento
posterior. En este apartado se detallan

las experiencias asistenciales, el acceso

a servicios médicos y la calidad de

la comunicacion entre pacientes y
profesionales sanitarios.

Etapa de diagnéstico

Uno de los aspectos mds relevantes
del circuito asistencial es el tiempo

Menos de 1ano

En‘h‘e]ysOﬁos - 18’18%

Entre 3y 5 afos 6,82%

5 afios 0 mds . 6,82%

transcurrido desde el inicio de sintomas

o consultas hasta la confirmaciéon
diagnoéstica. De los 44 pacientes
encuestados, la mayoria (30 personas;
68,18%) recibié el diagnéstico de HPN

en menos de un aiio desde los primeros
sinfomas, mientras que 8 personas
(18,18%) tardaron entre 1y 3 afios, y 3
personas (6,82%) lo obtuvieron entre 3y 5
afos; otros 3 pacientes (6,82%) esperaron
5 afios 0 mds para una confirmaciéon
diagnodstica (Figura 8).

68,18%

Figura 8. Distancia desde el domicilio a la consulta de hematologia de referencia en pacientes con HPN (N=44)

El tiempo entre la primera consulta

en atencion primaria y la derivaciéon a
consultas externas hospitalarias de otros
especialistas también fue variable. 18
personas (40,91%) fueron derivadas

en menos de un mes, mientras que 11

(25,00%) esperaron entre 1y 3 meses, 8
(18,18%) entre 3y 6 meses, 3 (6,82%) entre
6 meses y un aifo y otras 3 (6,82%) entre 1
y 2 aios; solo 1persona (2,27%) tuvo que
esperar dos anos o mds (Figura 9).

Experiencia asistencial y necesidades
no cubiertas enla HPN en Espafia

36



Menos de 1 mes 40,91 %

Entre 3y 6 meses 18,18%
Entre 6 meses y 1afio - 6,82%
Entre 1y 2 afios 6,82%

2 aflos o mds . 2,27%

Figura 9. Tiempo transcurrido desde la atencién en atencién primaria hasta la derivaciéon a consultas externas
hospitalarias en pacientes con HPN (N=44)

Antes del diagndstico definitivo, los al diagnéstico, la mediana de atenciones
pacientes requirieron una mediana de médicas requeridas en el servicio de

2,00 derivaciones entre especialistas urgencias fue de 1,00 (IQR: 3,00),

(IQR: 3,00), con un rango de 1a 8 reflejando que la mayoria de los pacientes

precis6 entre 1y 4 consultas de urgencias
antes de recibir el diagnéstico definitivo
En relacion con las crisis agudas previas (Tabla 1).

derivaciones (Tabla 1).

Indicador Mediana Rango minimo Rango méaximo

N° de derivaciones a especialistas antes de recibir un

diagnéstico definitivo 2,00 1,00 8,00

N° de atenciones médicas en urgencias por crisis agudas 100 100 2000
antes del diagndstico ' ' '

Tabla 4. Indicadores de circuitos asistenciales previos al diagnéstico de HPN: nGmero de
derivaciones a especialistas y atenciones en urgencias por crisis agudas

Apoyo médico y experiencia completamente apoyado por el equipo
emocional en el momento del médico durante el proceso diagnéstico;
diagnéstico 13,64% (6 pacientes) sintieron apoyo
En cuanto al tfratamiento y apoyo parcial y sblo 4,55% (2 pacientes) no

recibido, el 81,82% (36 pacientes) se sinti6  experimentaron ese apoyo (Figura 10).
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4,55%

13,64%

81,82%

O

o
‘ Parcialmente
. Si, completamente

Figura 10. Percepcién de apoyo médico recibido durante el proceso de diagndstico de HPN (N=44)

Al recibir el diagndstico de HPN, los
sentimientos de los pacientes fueron
diversos. Los principales que se
identificaron fueron incertidumbre (29

Incertidumbre

Miedo
29,55%

29,55%
27,27%

Confusiéon

Tristeza

Ansiedad
18,18%
15,91%
13,64%
1,36%

9,09%

4,55%

4,55%

Aceptacion

Alivio

Ira/enfado

Esperanza

Negacioén

Otro

Confianza

pacientes; 65,91%), miedo (19; 43,18%),
tristeza y confusion (13 cada uno; 29,55%),
alivio (7; 15,91%) y aceptacién (8; 18,18%)
(Figura 11).

65,91%
43,18%

Nota: Los porcentajes suman mas del 100% porque cada paciente podia seleccionar varios senfimientos

Figura 11. Nivel educativo alcanzado por los pacientes con HPN (N=44)
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El apoyo emocional provino
principalmente de los familiares (41
personas; 93,18% durante el diagndstico
y 40; 90,91% tras el diagndstico),
amigos (28; 63,64% y 34;77,27%

respectivamente), y compafieros del
dmbito laboral o académico (18; 40,91% y
22;50,00% respectivamente) (Figura 12,
Figura 13).

Amigos/as 63,64%
Compafieros/as procleodbe;r’rcells} :ce:, j g::ii;rg 40,9] %
Nota: Los porcentajes suman mds del 100% porque cada paciente podia seleccionar mds de una fuente de apoyo
Figura 12. Fuentes de apoyo emocional durante el proceso de diagndstico de HPN (N=44)
Familiares 90,9]%
Amigos/as 77,27%

Compafieros/as procedentes del dmbito
laboral/académico

50,00%

Nota: Los porcentajes suman mds del 100% porque cada paciente podia seleccionar mds de una fuente de apoyo

Figura 13. Fuentes de apoyo emocional tras el proceso de diagnéstico de HPN (N=44)

Sin embargo, el acceso a atencién
psicoldgica tras el diagndstico fue
limitado: solo el 15,91% (7 pacientes)
accedid por la sanidad publica, el 6,82%
(3) por asociaciones de pacientes, y

una amplia mayoria (68,18%; 30
pacientes) no recibié ni se les ofrecié
apoyo psicolégico, lo que marca una
oportunidad de mejora en el abordaje
integral del paciente con HPN (Figura 14).

apenas el 2,27% (1) por sanidad privada;
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No me la han ofrecido 68,18%

Si, a través de la sanidad piblica - 15’9]%

No, pero la busqué por mi cuenta 6,82%
Si, a través de servicios especificos de o
asociaciones de pacientes . 6,82/0

Si, a través de la sanidad privada 2,27%

Figura 14. Acceso a atencién psicoldgica tras el diagnéstico de HPN (N=44)

La informacién proporcionada durante bien el 31,82% (14) desearia haber recibido
el diagnéstico fue valorada de forma mas informacién, y un 4,55% (2) tuvo que
positiva por el 54,55% (24 pacientes), si buscarla por su cuenta (Figura 15).

Si, recibi toda la informacién 54’55%

que necesitaba

Recibi informacién, pero desearia o
haber recibido mas _ 31'82/0

No, la tfuve que buscar por mi cuenta 4,55%
No, no recibi ninguna informacién . 4 55%
?
No lo recuerdo 2,27%

Recibi demasiada informacién ' 2’27%

Figura 15. Percepcion sobre la informacion recibida durante el diagndstico de HPN (N=44)

En cuanto a la informacién que los disponibles (31; 70,45%), opciones de
pacientes consideran mds importantes de  contacto con el equipo médico y detalles
recibir durante el diagndstico, los aspectos  sobre el tratamiento, tanto en lo referente
mds destacados fueron conocer la a efectos secundarios como expectativas
naturaleza y evolucién de la enfermedad  (18; 40,91% respectivamente) (Figura 16).
(43 pacientes; 97,73%), tratamientos
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97,73%

La enfermedad: qué es y cdmo evolucionard

70,45%

Tratamientos disponibles

Forma de contactar con el médico
o equipo médico si se fiene alguna pregunta

40,91%

El tfratamiento que tomard: qué es,
cémo tomarlo, qué esperar de él

40,91%

34,09%

Posibles efectos secundarios del tratamiento

Nuevos tratamientos en desarrollo
o utilizados en ensayos clinicos

29,55%

Coémo el tratamiento puede afectar a una
enfermedad u otras condiciones relevantes

22,73%

20,45%

Cdémo me puede afectar en mi actividad laboral

Visitas de seguimiento

15,91%

La fertilidad, capacidad para tener hijos

[+)
o planificacién familiar 13'64/’
Asociaciones de pacientes . 1,36%
Coémo entender los resultados de las pruebas . 1,36%
Autocuidado como dieta, nutricién, ejercicio, etc. . 9,09%
Otros medicamentos a evitar mientras se toma el 6.82%
tratamiento farmacolbgico para la HPN ’ °
Fuentes de informacién y materiales escritos o 4 55%
digitales sobre la enfermedad o tratamiento ’ °
Cémo tener apoyo psicoldgico ' 4,55%
Apoyo y asesoramiento en los dmbitos social y o,
laboral 4'55 °

Posibilidad de dejar temporalmente 2279
de tomar el tratamiento por efectos secundarios ’ °

Nota: Los porcentajes suman mds del 100% porque cada paciente podia seleccionar mds de una opcidén

Figura 16. Temas mds importantes para los pacientes al momento del diagndstico de HPN (N=44; 194 respuestas)

Por Ultimo, la bUsqueda recurrente de de buscadores de internet (22; 73,33%),
informacion tras el diagnéstico de HPN es  organizaciones de pacientes (12; 40,00%)
frecuente (30 pacientes; 68,18%) (Figura y el equipo de hematologia/enfermeria (11;

17), realizédndose principalmente a través 36,67%) (Figura 18).

Experiencia asistencial y necesidades
no cubiertas enla HPN en Espaia



31,82%

68,18%

Figura 17. Porcentaje de pacientes que realizan bisqueda recurrente de informacién tras el
diagnéstico de HPN (N=44; 67 respuestas)

73,33%

En buscadores de Internet

A través de organizaciones (?e poaen.’r’es 40.00%
y sus canales de informacién ’ °
Hematologia / enfermeria me

ofrece la informacién

36,67%

Através de otras personas con
HPN / grupos de apoyo

26,67%

16,67%

En canales oficiales especializados

En canales de la industria farmacéutica

16,67%

A través de otras opciones ]3’33%
Nota: Los porcentajes suman mas del 100% porque cada paciente podia seleccionar mds de una opcién

Figura 18. Canales principales utilizados para la bisqueda de informacién sobre la HPN tras el diagndstico (N=44;
67 respuestas)

Tras el diagnostico, el 43,18% (19 casos) especificos para HPN, mientras que el
de los pacientes refirié haber recibido 56,82% (25) no recibié dicha informacién
informacién sobre grupos de apoyo (Figura 19).
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43,18%

56,82%

Si

Figura 19. Proporcién de pacientes que recibieron informacién sobre grupos de apoyo para
HPN tras el diagnéstico (N=44)

Tratamiento farmacologico
y manejo de la enfermedad

La experiencia de las personas con pacientes) actualmente utiliza el sistema
HPN respecto al acceso y manejo de su pUblico, mientras que 4,55% (2) recurre
tratamiento farmacolégico revela una a un sistema mixto, y ninguno utiliza

realidad compleja, caracterizada tanto exclusivamente la sanidad privada (Figura

por la eficacia de la atencion como por 20). Antes del diagnéstico, el 63,41% (26)

algunos retos significativos. . . S
ya era atendido por el sistema puUblico, el

Respecto al sistema sanitario utilizadoen  19,51% (8) por el privado y el 17,07% (7) por

el seguimiento de la HPN, el 95,45% (42 un sistema mixto (Figura 21).

4,55%

. Sistema mixto
95,45%

Sistema publico

Figura 20.Sistema sanitario utilizado antes del diagnéstico de HPN (N=44)
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17,07%

19.51% ‘ Sistema mixto

63,41% . Sistema pUblico

’ Sistema puUblico

Figura 21. Sistema sanitario utilizado en el seguimiento actual de la HPN (N=41)

Acceso y tiempos de inicio del entre 7 meses y un afio, y un 18,18% tardé
tratamiento mds de 3 afios en acceder a la medicacion

o ) o correspondiente (Figura 22). Solo una
El inicio del tratamiento farmacoldgico

para HPN puede verse demorado por
multiples factores. Segun los datos
obtenidos (44 pacientes), el 38,64% delos ~ encuesta, mientras que el 15,91% (7) lo
pacientes comenzé el tratamiento entre1  inicio en menos de un mesy el 9,09% (4)
y 6 meses después del diagnéstico, 1591%  entre 1y 3 afios.

minoria (1; 2,27%) no habia comenzado
ningUn tratamiento al momento de la

Mas de 3 afios

Entre 1y 3 afos
Entre 7 meses y 1afio
Entre 1y 6 meses

38,64%

Menos de Tmes

No he comenzado con el tratamiento 2,27%

Nota: Los porcentajes suman mas del 100% porque cada paciente podia seleccionar mds de una opcién

Figura 22. Tiempo transcurrido desde el diagndstico hasta el inicio del fratamiento farmacoldgico para HPN (N=44)
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No obstante, cerca de un tercio de los encuestados (29,55%; 13 pacientes) declard
haber experimentado dificultades de acceso a medicamentos especificos en su centro

hospitalario (Figura 23).

29,55%

Tipo y modalidad de
administracion

En el momento de la encuestq, la
administracion intravenosa era la
predominante, siendo utilizada por 22
pacientes (50,00%), seguida de la via
subcutdnea (bajo la piel), utilizada por
13 pacientes (29,55%) y la administracion
oral (por boca) por 6 pacientes (13,64%).
Tres pacientes (6,82%) no pudieron
especificar la via porque no estaban

6,82%

1
. 13,64%

29,55%

Figura 23. Dificultades de acceso a medicamentos especificos en el centro hospitalario (N=44)

recibiendo tratamiento farmacolégico en
ese momento o porque no recordaban
con precision la modalidad; por ello, estas
respuestas se han considerado como “no
aplica/no sabe” (Figura 24).

En cuanto a las preferencias, 30
pacientes (68,18%) indicaron preferir
la administracién oral, 4 (9,09%) la
subcutdnea en domicilio, y 3 (6,82%) la
intfravenosa en hospital; 7 pacientes
(15,91%) no tenian una preferencia
declarada (Figura 25).

. No estoy seguro/a
Administracién oral
Subcutdnea

Intfravenosa

Nota: Los porcentajes presentados reflejan Unicamente a quienes informaron estar en tratamiento y
conocian su via de administracion.

Figura 24. Via de administracion actual del tfratamiento farmacolégico en pacientes con HPN (N=44)
Experiencia asistencial y necesidades
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6,827%

_Obex
.‘ 9,09%

68,18%

15,91%

Administraciéon intravenosa
en el hospital

. Administracién subcutdnea que
pueda realizar en el domicilio

. No estoy seguro

' Administracién oral

Figura 25. Preferencia de via de administracién del tratamiento farmacoldgico en pacientes con HPN (N=44)

Tiempo en tratamiento actual

El tiempo en tratamiento actual es
considerable, ya que el 47,73% de los
pacientes llevaban dos afios o més con

22,73%

47,73%

29,55%

la medicacion al momento de la encuesta
(21 pacientes), el 29,55% entre seis meses
y dos afos (13), y el 22,73% menos de seis
meses (10) (Figura 26).

‘ Menos de 6 meses
. Entre 6 mesesy 2 afos
. 2 afios o mas

Figura 26. Duracién del tratamiento farmacolégico actual en pacientes con HPN (N=44)

Participacion en ensayos clinicos
y cambios terapéuticos

Alrededor del 18,18% (8 casos) de los
pacientes estaba participando en ese
momento en un ensayo clinico relacionado

con la HPN, ya sea con nuevos fdrmacos
o estrategias de tratamiento emergentes,
lo que subraya el interés y apertura hacia
la innovacién por parte de este colectivo
(Figura 27).
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81,82%

Figura 27. Participacion actual en ensayos clinicos relacionados con HPN (N=44)

En lo que respecta a cambios propuestos una propuesta que finalmente no se
por el equipo médico, el 52,27% (23 llevé a cabo y el 29,55% (13) no precisd
casos) de los pacientes tuvo algin modificaciones (Figura 28).

cambio terapéutico, el 18,18% (8) recibid

18.18%

‘ Si, perono melo
cambiaron al final

.No

52,27%
‘ Si, me lo cambiaron

29,55%

Figura 28. Cambios propuestos y realizados en el tfratamiento farmacolégico de pacientes con

HPN (N=44)
Las sensaciones mds frecuentes ante (11; 35,48%). Ademds, una proporcién
la propuesta de cambio de tratamiento relevante expresé sentirse aliviada, feliz o
por parte de hematologia fueron la vulnerable (cada una de estas respuestas
esperanza (22 pacientes; 70,97%), el en 6 pacientes; 19,35%) (Figura 29).

optimismo (13; 41,94%) y la preocupacion
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Esperanzado/a

Optimista

Preocupado/a

Vulnerable

Feliz

Aliviado/a

Triste

Frustrado/a

Tranquilo/a

Enfadado/a

Deprimido/a

6,45%

. 6.45%

3,23%

. 3.23%

3,23%

70,97%

35,48%
19,35%

Nota: Los porcentajes suman mds del 100% porque cada paciente podia seleccionar mds de una emociéon

Figura 29. Emociones experimentadas ante los cambios en el tratamiento

propuestos por hematologia (N=44; 71 respuestas)

Satisfaccion y eficacia percibida
del tratamiento

La satisfaccién global con el tratamiento
en los pacientes con HPN fue elevada

en la muestra analizada (44 pacientes).
Los aspectos mejor valorados fueron

la informacién y orientacién recibidas
durante el tratamiento (mediana 9,50;
rango intercuartilico [IQR] 8,00-10,00) y
la eficacia del tratamiento para controlar
la enfermedad (mediana 9,00; IQR

8,00-10,00), situdndose ambos cerca del
valor méaximo posible. Por su parte, la
puntuacién para los efectos secundarios
obtuvo una mediana de 8,50 (IQR 7,00-
10,00). El punto menos valorado fue la
frecuencia o forma de administracion,
con una mediana de 8,00 (IQR 5,00-
10,00), ademds de mostrar una mayor
variabilidad entre los pacientes, aunque
sigue situdndose en rango de satisfaccion
moderada-alta (Figura 30).
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10
— A Frecuencia/forma de administracién

. B Efectos secundarios
X X X X C Eficacia del tratamiento para controlar la enfermedad
D Informacibén/orientacioén recibidas durante el tratamiento
1 l J; J;
A D

Nota: Los niveles de satisfaccion en la figura se valoran en una escala de O (muy insatisfecho/a) a 10 (muy satisfecho/a).

N PR U9 0 o

Figura 30. Distribuciéon de la satisfaccién con diferentes aspectos del fratamiento en pacientes con HPN (n = 44)

Seguimiento clinico
y comunicacion médico-paciente

Frecuencia de tratamiento estaba en tratamiento activo al

responder, siendo muy reducido el nUmero
En cuanto al seguimiento clinico, la que no lo habia iniciado adn (6,82%: 3
presencia de un tratamiento instaurado pacientes) (Figura 31).

es casi universal: el 93,18% (41 pacientes)

6,827%

93,18%

Figura 31. Proporcion de pacientes con HPN en tratamiento farmacolégico activo frente a los
que no han iniciado tratamiento (N=44)
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Informacién recibida y por el equipo de hematologia: el 95,12%

comprension del tratamiento (39 pacientes) de quienes respondieron
aseguran haber recibido la informacién

Para garantizar la seguridad y la correcta  hecesaria sobre su tratamiento actual,

administracién de estos farmacos, aunque todavia un 4,88% (2) refieren
resulta esencial la informacién brindada carencias informativas (Figura 32).
4,88%

—

95,12%

Figura 32. Recepcién de informacién sobre el tratamiento actual de HPN por parte de
hematologia (N=41)

La interpretacion adecuada de la proporcionada por hematologia acerca
informaciéon médica es otro punto clave; del tratamiento, el 15,38% (6) refleja que
mientras el 84,62% (33) de los pacientes solo la comprende en parte (Figura 33).

entiende completamente la informacién

15,38%

—

‘ Entendi algo, pero no todo
84,62%

. Lo entendi todo

Figura 33. Nivel de comprensiéon de la informacién recibida sobre el tratamiento de HPN (N=39)
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Coordinacion entre profesionales
y calidad del seguimiento

Respecto ala coordinacion entre
especialistas evaluada durante tres
etapas (proceso diagnéstico, tras el
diagndstico y en la actualidad), la
mediana de la puntuacién fue de 5,00

(“excelente coordinaciéon”) en los tres
periodos, con un rango intercuartilico
(IQR) constante de 1,00, lo que indica
un nivel elevado y homogéneo de
coordinacién (Figura 34). En cada fase,
el minimo varié entre 1,00y 2,00 y el
madximo siempre fue 5,00.

A Proceso diagndstico

B Tras diagnéstico

C Actualidad

Figura 34. Distribucion de la coordinacién entre especialistas durante el proceso diagnéstico, tras el diagnéstico

y en la actualidad (N=44)

En relacion con la utilizacion de
herramientas digitales para el
seguimiento del tratamiento en pacientes
con HPN, los resultados muestran que

la mayoria manifiesta interés, pero no

las utiliza actualmente: el 56,82% de los
encuestados (25 pacientes) respondié
que no las emplea, aunque le gustaria
hacerlo en el futuro. Un 38,64% (17) indicé
que no le interesa su uso, mientras que
Unicamente el 4,55% (2) declaré utilizarlas,

aunque considera que podrian mejorar
(Figura 35). NingUn paciente afirmé que
estas herramientas sean actualmente muy
Utiles para su seguimiento.

Estos datos reflejan tanto la oportunidad
de desarrollo y mejora de soluciones
digitales adaptadas a este perfil

de pacientes como la necesidad de
sensibilizacién y formacién en torno a su
utilidad y funcionamiento.
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4,55%
—

38,647
‘ Si, pero me podrian
mejorar
56,82% ’ No, no me interesan

. No, pero no me
gustaria utilizarlas

Figura 35. Percepcion y disposicién al uso de herramientas digitales para el seguimiento del
tratamiento en HPN (N=44)

Preferencias y necesidades de
informacion

Los pacientes destacan la importancia
de obtener informacién clara sobre su
enfermedad y tratamiento. Entre los
temas priorizados al iniciar un nuevo
fdrmaco destacan: el funcionamiento y
eficacia del tratamiento (33 pacientes;
18,64% de las menciones), los posibles
efectos secundarios y formas de

autogestionarlos (26; 14,69%), la via de
administracién (20; 11,30%), y cémo el
tratamiento puede impactar su calidad
de vida (21; 11,86%) (Figura 36). Resulta
llamativo que los propios pacientes
también reclaman informacién sobre
otras alternativas terapéuticas en caso
de que el tratamiento no tenga éxito, y
sobre la fertilidad y planificaciéon familiar
(10,30%).
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Coémo funciona el tratamiento
y cdmo saber que estd funcionando

Posibles efectos secundarios del tratamiento
y cdbmo autogestionarlos

Coémo el tratamiento puede
afectar ala calidad de vida

Via de administracion, dosis
y cudnto tiempo se debe administrar

Informacién sobre otras opciones de tratamiento en el caso
de que este tfratamiento no tenga éxito

Qué pasaria si este tratamiento
no funcionase para tratar la enfermedad

Otros medicamentos que se deben evitar mientras se foma el
tratamiento farmacolégico para la HPN

Alimentos, productos de herboristeria, tratamientos médicos
o estéticos que se deben evitar mientras se toma el...

Consejos y precauciones a tener en cuenta al vigjar

Qué pasaria si experimento efectos secundarios
que no puedo tolerar, ni controlar

Informacién sobre visitas de seguimiento

Informacién sobre la anticoncepcién, fertilidad, capacidad
para tener hijos o planificacién familiar

Oftro/s

18,64%

11,86%

8,47%

5,65%

4,52%

3,39%

. 2.26%

Figura 36. Informacién considerada mds importante por los pacientes al iniciar un tratamiento farmacolégico

para HPN (N=39; 177 respuestas)

Comunicaciéon médico-paciente

En la evaluacion de la comunicacion con

el equipo sanitario, la mediana de las
respuestas fue elevada (3,00; escala
ordinal 1a 3) en la mayoria de los items,
lo que sugiere que la mayoria de los
pacientes percibe una atencién adecuada
en aspectos clave, tales como la
explicacion de resultados, la atencién a los

sinftomas, y la informacién relevante sobre
la enfermedad y vacunaciéon (Tabla 2).

Sin embargo, se observaron diferencias
en el rango intercuartilico (IQR =1,00)

en dmbitos como el apoyo emocional,

la consulta sobre la calidad de vida o la
autogestion de la enfermedad, lo que
pone de manifiesto posibles disparidades
en la experiencia de acompafamiento
entre pacientes (Tabla 2).
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T N T T T

Me pregunta cbmo me encuentro emocionalmente 1,00 2,50 3,00 1,00

Mi hematoélogo/a me explica los resultados de mis pruebas 2,00 3,00 3,00 0,00

Dependiendo de los resultados de mi prueba/s,

me dice lo que sucede a continuacion 1,00 3,00 3,00 0,00
Me pregunta por mis sinftomas 2,00 3,00 3,00 0,00
Mi hematdlogo/a comprende y atiende adecuadamente mis sintomas 1,00 3,00 3,00 0,00
Me pregunta por mi calidad de vida 1,00 3,00 3,00 1,00
Le pregunto sobre mi salud, la enfermedad o el tratamiento asociado 1,00 3,00 3,00 1,00
Sé dénde llamar o acudir en caso necesario 1,00 3,00 3,00 0,00
Me siento capacitado/a para gestionar mi enfermedad 1,00 300 3,00 1,00

y fomar decisiones informadas sobre mi tratamiento

Nota: Puntuacién segin escala ordinal (1= nunca, 2= a veces, 3 = siempre).

Tabla 5. Nivel de acuerdo con diferentes aspectos de la comunicacién médico-paciente (N=44)

Involucraciéon y tomade Por otro lado, existen diferencias notables
decisiones compar’ridas en la participacion respecto a la eleccion
del tratamiento (mediana 4,00; IGR 3,00)
En el andlisis de la involucraciéon en la y en la implicacién en ensayos clinicos o
toma de decisiones compartidas, la estudios de investigacién (mediana 4,50;

IQR 2,75), lo que indica una variabilidad
considerable entre pacientes en estos
aspectos (Figura 37). Finalmente, la
planificacién a largo plazo muestra
también una mediana méaxima de

y estilo de vida (mediana 5,00; IGR 1,00), involucramiento (5,00), aunque el IGR de
reflejando una clara infegracién enestos 2,00 sugiere experiencias dispares en este
dmbitos (Figura 37). dmbito.

mayoria de los pacientes reportd una
participacion alta en el seguimiento de la
enfermedad (mediana 5,00; IQR 0,00)

y en las modificaciones del autocuidado
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>0 A La eleccidén del tratamiento mdés adecuado para la HPN
45 entre los diferentes tratamientos disponibles

4,0 B En la participacion en ensayos clinicos o estudios de

35 investigacién como parte de tu tratamiento

30 C En el seguimiento de la enfermedad

25 D Enlos cambios en el estilo de vida y autocuidado

20 E Enla planificacién a largo plazo

1,5

1,0

Nota: Las respuestas se recogen en una escala de 1(nunca) a 5 (siempre). Valores més altos indican mayor grado de
participacién del paciente en cada aspecto evaluado.

Figura 37. Nivel de involucracién en decisiones compartidas sobre la HPN en diferentes dmbitos (n = 44)

Fuentes de informacion pacientes) y la documentacion escrita
pos’rdiagnés’rico digital (31,82%; 14), seguidas por la

escrita impresa (13,64%; 6) (Figura 38). El
Respecto al formato preferido para uso de videos y aplicaciones méviles es
recibir informacién relevante, prevalecen  minoritario, elegido por el 4,55% (2) y el
las reuniones presenciales (43,18%; 19 6,82% (3) respectivamente

4318%

Reuniones presenciales

Documentacién escrita digital 31,82%

Documentacién escrita impresa

Aplicaciones moviles

Video 4,55%

Figura 38. Formatos preferidos por los pacientes con HPN para recibir informacién sobre la enfermedad y el
tratamiento (N=44)
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Impacto en la calidad de vida

La HPN supone mucho mds que una
enfermedad hematolégica rara; su huella
alcanza numerosos dmbitos de la vida
diaria y social de los pacientes. En la
evaluacién cuantitativa, la calidad de vida
actual referida por los pacientes muestra
una dispersion significativa: la mediana
obtenida es de 8 puntos (IQR: 5,0; rango
de 1a10), mientras que el impacto global
percibido de la HPN en la vida alcanza una
mediana de 9 puntos (IQR: 4,0; rango de
1a10). Estos resultados, recogidos entre
44 personas, reflejan que aunque algunos
pacientes logran mantener una buena
calidad de vida, la mayoria reconoce

un impacto notable y sostenido de la
enfermedad sobre su dia a dia y bienestar
general.

Sintomas y percepcion de calidad
de vida

Los resultados obtenidos muestran que
la fatiga es, sin duda, el sinfoma central
y mds perturbador en el dia a dia de las
personas con HPN. No solo es el mdas
prevalente, afectando a casila mitad de

los pacientes de forma habitual (47,73%; 21
pacientes) (Figura 39), sino que ademds es
considerado el principal factor que limita
la calidad de vida en el 72,73% (32) de los
casos (

Figura 40). Esto sugiere que la fatiga, mds
alld de una simple sensacién de cansancio,
implica una restriccion significativa

de la actividad fisica, social y laboral,
condicionando la autonomia y el bienestar
emocional.

Otros sinftomas de presentaciéon frecuente
son la hemoglobinuria (20,45%; 9), que,
aunque puede pasar desapercibida en
ocasiones, genera preocupacion por su
asociacién directa con la destruccion de
glébulos rojos, y la anemia (18,18%; 8),
ligada a cuadros de debilidad, palidez

y astenia crénica. Los hematomas se
presentan en una proporcién menor
(6,82%; 3), pero pueden alertar sobre
alteraciones en la coagulacién y la
fragilidad vascular, lo que supone nuevos
retos en el manejo clinico.
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Hemoglobinuria 20,45%
Anemia 18,18%
Hematomas 6.82%
Disfuncién eréctil 2,27%
Dolor de cabeza 2,27%
Dificultad para respirar 2,27%
Figura 39. Sinfomas experimentados con mayor frecuencia por pacientes con HPN (N=44)
Anemia 16,64%
Hemoglobinuria 6,82%
Hematomas l %
Dolor de estémago l %
Mareos l 2,27°°
Figura 40. Sintoma de mayor impacto en la calidad de vida de los pacientes con HPN (N=44)
Respecto a la repercusion global en la hemoglobinuria es muy alto, eclipsando
calidad de vida, los datos indican que, a otras manifestaciones como cefaleas,
aunque existe cierta heterogeneidad en disfuncién eréctil o mareos, que son
la expresiéon de los sinfomas, el impacto mucho menos reportadas o influyentes en

acumulado de la fatiga, la anemia y la el dia a dia.
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Impacto emocional, social y familiar  esfera socioeconémica (Tabla 6).

Las dreas con mayor acuerdo y mayor En contraste, aspectos como recibir
dispersion fueron evitar iniciar una nueva explicaciones y organizacion del tiempo
relacién de pareja 'y la preocupacion por presentan medianas entre 3,00 y 4,00 con

la fertilidad, ambas con mediana 5,00 e IQR 2,75-3,75, y algunos items de integracion
IQR 4,00, lo que indica experiencias muy social muestran efectos mixtos: acercamiento
heterogéneas e impactos emocionales ala familia (mediana 4,00; IQR 2,00) frente
intensos (Tabla 6). También mostraron a acercamiento a amistades (mediana 3,00;
medianas altas de 5,00 la renuncia a IQR 2,75) (Tabla 6). Globalmente, aunque una
maternidad/paternidad, la preocupacion parte importante de los pacientes expresa

financiera por limitacién laboral y la sensacion  afectacion alta, la amplitud de los IQR pone
de incapacidad para trabajar, todascon QR derelieve la necesidad de intervenciones

4,00, reflejando tensiones relevantes en la personalizadas y apoyo psicosocial adaptado
a cada situacién.

I I T T T

Evitas iniciar una nueva relaciéon de pareja 1,00 5,00 5,00 4,00
Desconoces si podrds tener hijos 1,00 5,00 5,00 4,00
Has tenido que renunciar a la maternidad/paternidad 1,00 4,00 5,00 4,00
Te preocupa tu situacion financiera por limitacién laboral 1,00 4,00 5,00 4,00
No te sientes capacitado/a para trabajar (incapacidad permanente) 1,00 4,00 5,00 4,00
Has tenido que reorganizar tu vida por citas hospitalarias 1,00 4,00 5,00 3,75
Te preocupa complicaciones a largo plazo del fratamiento 1,00 4,00 5,00 1,75
Te limita viajar 1,00 4,00 5,00 2,75
Te limita compromisos o eventos sociales 1,00 4,00 5,00 4,00
Te ha hecho ser mas cuidadoso/a con tu salud 1,00 4,00 5,00 2,00
Te acerca mds a la familia/pareja 1,00 4,00 5,00 2,00
Tienes planes de dejar de trabajar pronto y disfrutar de la vida 1,00 4,00 5,00 3,00
Te enfocas en trabajo/familia para no pensar en la enfermedad 1,00 3,50 5,00 4,00
Impacto negativo en salud mental 1,00 3,00 5,00 3,75
Acudir a citas/pruebas consume mucho tiempo 1,00 3,00 5,00 2,75
Te acerca mds a los amigos/as 1,00 3,00 5,00 2,75
No piensas en la enfermedad y vives como antes 1,00 3,00 5,00 3,00
Dificultad para mantener una actitud positiva a largo plazo 1,00 3,00 5,00 3,00
Te sientes culpable por el impacto en familia/pareja/amigos 1,00 3,00 5,00 4,00
Te dificulta disfrutar de las relaciones sexuales 1,00 3,00 5,00 4,00
Sientes que familia/pareja/amigos no comprenden la situacion 1,00 2,50 5,00 3,00
No te sientes capacitado/a para cuidar de hijos u otros familiares 1,00 2,00 5,00 3,00

Nota: escala 1-5 (1 = totalmente en desacuerdo; 5 = totalmente de acuerdo).

Tabla 6. Nivel de acuerdo con el impacto emocional, social y familiar de la HPN (escala 1-5) (N=44)
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Ademads, el 70,45% (31 pacientes) busca
apoyo en familia y amigos; un 31,82% (14)

emocional. La consulta con psicologos/
terapeutas fue reportada por 6 pacientes

recurre a orientacion médica como apoyo  (13,64%) (Figura 41).
cercane de oyl amigos 70,45%
s [ 32
O oera sabrelleva i dhuaion 13,64%
o [ 1366
sobre eIBr:rjwsc:::e;r;fZ:nn;?:(i:ci)?wr; fg;?;e':rl;i 13164%
ooceisiesrin ey [ 367
Encuentro limitaciones para acceder 9,09%

a recursos de apoyo emocional

Nota: Los porcentajes suman mds del 100% porque cada paciente podia seleccionar mds de una opcidn

Figura 41. Estrategias y recursos de apoyo emocional utilizados por pacientes con HPN (N=44; 72 respuestas)

Reconocimiento de discapacidad
y apoyos

El 56,82% (25 pacientes) no ha solicitado
ningin grado de discapacidad. Un 15,91%
(7) tiene reconocida discapacidad entre
el 33% y el 64%, otros 6,82% (3) superan el
65% y tres personas estdn pendientes de
resolucién (Figura 42).

El apoyo mds Util, identificado por el
59,09% (26 pacientes), es informaciéon
continua actualizada sobre la HPN; un
20,45% (9) prioriza el apoyo psicoldgico y
un 18,18% (8) el econdmico (Figura 43).
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Holohe seliitado _ 56,82%

15,91%

Entre el 33y el 64%
Nolo sé

65% o superior

Lo he solicitado y estoy
pendiente de resolucién

Lo he solicitado y me lo han denegado . 4 55%

Entre el 33y el 64% y baremo o
de movilidad reducida ' 2127/’

Figura 42. Reconocimiento administrativo del grado de discapacidad en pacientes con HPN (N=44)

2,27%

18,18%

‘ Otro

. Apoyo econdmico

59,09% 20,45%

’ Apoyo psicolégico

. Informacién continua y
actualizada sobre la HPN

Figura 43. Tipo de apoyo mas Util identificado por los pacientes con HPN (N=44)

Situacién laboral académica pensidn por incapacidad. 15,91% (7) son
jubilados, mientras que una minoria estd

El 38,64% (17 pacientes) mantiene trabajo e pgja laboral debido a la enfermedad

a tiempo completo, 15,91% (7) trabajo (2,27%; 1) (Figura 44

parcial y el mismo porcentaje recibe
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38,64%

Trabajo a tiempo completo

Recibo una pensién por incapacidad a
causa de la enfermedad

Jubilado/a

Trabajo a tiempo parcial

No trabajo y no busco empleo

Ninguna de las anteriores . 2,27%
Estoy de baja por la enfermedad . 227%
?
Estudiant
studiante . 2’27%

Figura 44. Situacion laboral actual de los pacientes con HPN (N=44)

De las personas con actividad laboral, 76% (19 pacientes) comunicaron su diagnéstico,
mientras que un 24% (6) no lo comunicaron (Figura 45).

24,00%

76,00%

Figura 45. Comunicacién del diagndstico de HPN en el entorno laboral: proporcién de pacientes
que informaron a su empresa (n = 25)

Entre quienes no comunicaron su su trabajo, sefialado por 3 personas
diagnéstico en el entorno laboral, el (50,00%).

motivo mds frecuente fue el deseo de Otros motivos recurrentes, cada uno

reportado por 2 personas (33,33%), fueron
y evitar que la enfermedad afecte a el femor al despido, la falta de apoyo o
su rendimiento o a cdmo se percibe comprensién en la empresa y experiencias

mantener una vida laboral normal
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Temporalmente dejé de trabajar o reduje mis responsabilidades
laborales, pero he retomado mi situacién laboral previa

Tuve que abandonar el trabajo de manera voluntaria

He considerado seriamente reducir mis horas de trabajo

previas negativas al revelar informacién
médica, asi como el temor a perder
oportunidades profesionales. Ademds,
motivos adicionales mencionados por

1 persona cada uno (16,67%) incluyeron

la incertidumbre sobre como abordar

el tema, el temor a la discriminacién,

la preocupacion por la privacidad y
confidencialidad, no conocer los derechos
laborales, y considerar que el diagnéstico
es un asunto personal no relevante para el
trabajo.

En cuanto a cambios laborales, 17
pacientes (39,53%) no refirieron cambios
tras el diagndstico, mientras que 7

Mi situacién laboral no ha sufrido cambios

(16,28%) indicaron no haber trabajado
desde entonces. En conjunto, 18 pacientes
(41,86%) reportaron algin ajuste laboral,
destacando la reduccién de horas en 5
pacientes (11,63%), el cese voluntario en 3
(6,98%), el despido o abandono forzado
en 4 (9,30%) y la suspensiéon temporal

o reducciéon de responsabilidades con
retorno posterior en 6 (13,95%) (Figura 46).

Elimpacto en la vida académica es mucho
menor: solo 2,27% (1 paciente) refiere
cambios, la mayoria mantiene su situaciéon
sin alteraciones (Figura 46).

39,53%

Desde el diagnéstico nunca he trabajado - 16,28%

Otra/s

Tuve que reducir mis horas de trabajo

13,95%

11,63%

Fui despedido/a u obligado/a a abandonar 930%
mi puesto laboral por mi enfermedad ’ °

Me adaptaron el puesto de trabajo . 4,65%
4,65%
Necesité apoyo laboral ' 2,33%

2,33%

Rechacé un ascenso laboral

6,98%

Nota: Se permitié respuesta multiple; los porcentajes se calculan sobre el total de pacientes con datos

laborales y pueden sumar mas del 100%.

Figura 46. Cambios en la situacién laboral tras el diagnéstico de HPN: distribucién de respuestas y porcentaje de

pacientes (n = 43; 54 respuestas)
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Necesidades y expectativas

La figura muestra las dreas consideradas
clave por los pacientes para optimizar

su bienestar y el abordaje integral de

la HPN. La demanda mds mencionada
es el “acceso a nuevas opciones

de tratamiento farmacolégico”,
mencionada por 22 pacientes (19,64%), lo
que evidencia una gran expectativa por
innovaciones terapéuticas que amplien
las alternativas actualmente disponibles
(Figura 47).

En segundo lugar, 18 pacientes (16,07%)
solicitan mds informacién sobre la
enfermedad, las diferentes opciones de
tratamiento y los efectos secundarios a
largo plazo, destacando la importancia

de la educacién y la transparencia
informativa en el proceso asistencial.
Asimismo, 17 pacientes (15,18%) ponen el
énfasis en la necesidad tanto de un acceso
mds rdpido a medicamentos como de mds
formacién especifica sobre HPN dirigida

a los profesionales sanitarios (tfambién
15,18% y 17 pacientes respectivamente),

lo cual indica interés en minimizar las
demoras y optimizar la atencién por parte
de personal bien preparado (Figura 47).

La personalizacién del tratamiento

es sefalada por 12 pacientes (10,71%),
sugiriendo la necesidad de adaptar
estrategias terapéuticas alas
caracteristicas y preferencias individuales.
Un diagndstico mds rdpido es importante
para 11 pacientes (9,82%), reflejando que
el retraso diagndstico sigue siendo una

preocupacion relevante (Figura 47).

En cuanto al bienestar emocional, 6
pacientes (5,36%) reclaman mayor
soporte emocional y psicolégico

en momentos puntualesy 2 (1,79%)
incluso apoyo psicolégico continuo.

La coordinacién entre profesionales
sanitarios es relevante para 5 personas
(4,46%) (Figura 47).

Menciones especificas y menos frecuentes
son el acceso a redes de apoyo y grupos
de ayuda (1 persona, 0,89%) y la mejora
en la comunicacién médico-paciente (1,
0,89%) (Figura 47).

Estos datos muestran que, si bien

la prioridad principal sigue siendo
disponer de un arsenal terapéutico mds
amplio y actualizado, la informacién, la
atencidén personalizada, la reduccién de
barreras administrativas y la atencién
a las necesidades emocionales también
constituyen pilares fundamentales en la
experiencia asistencial de las personas
con HPN.
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19,64%

Acceso a nuevas opciones de fratamiento farmacoldgico

Informacién sobre la enfermedad, opciones de tratamiento 16 070/
. . y o
farmacolégico y efectos secundarios a largo plazo

Acceso mds rdpido a medicamentos 15,18%

Mds informacién/formacién sobre HPN 15.18%
. . N ’ °
destinada a los profesionales sanitarios

Personalizacién del tratamiento 10,71%

Diagnéstico més répido _ 9,82%

Soporte emocional y psicolégico en momentos puntuales 5,36%

. .2 . . . 0,
Coordinacién entre profesionales sanitarios - 4,464

1,79%

Apoyo psicoldgico continuo
Acceso a redes de apoyo y grupos de ayuda ' 0,89%

Mejor comunicacién con mi médico

0,89%

Nota: Porcentajes calculados sobre el total de respuestas marcadas por los participantes; se permitio
seleccion moltiple de necesidades, por lo que la suma de porcentajes puede superar el 100%.

Figura 47. Principales dreas de mejora y necesidades identificadas por pacientes con HPN en el sistema sanitario
(N=44; 112 respuestas)

minimicen sinftomas y complicaciones
(26; 59,1%) y, en general, con que la HPN

Expectativas de futuro

Las principales expectativas de futuro
de las personas con HPN reflejan el
deseo de avanzar hacia un manejo mds
sencillo, eficaz y compatible con una vida
normalizada. El desarrollo de nuevos
tratamientos de administracién oral o
en inyecciones anuales es la expectativa
mayoritaria, con 31 pacientes (70,5%)
valorando esta posibilidad, al considerar

llegue a ser totalmente controlable con
tratamientos estdndar para todos los
pacientes (20; 45,5%).

Otros aspectos destacados incluyen que
la HPN no afecte la calidad de vida y sea
posible llevar una vida normal (21; 47,7%),
y que el fratamiento actual mantenga su
eficacia a largo plazo (19; 43,2%). Ademds,

que supondria una mejora en la
adherencia y calidad de vida (Figura 48).

Un objetivo fundamental es la posibilidad
de una cura definitiva, mencionada por
28 pacientes (63,6%) (Figura 48). Este
deseo se complementa con la esperanza
de disponer de nuevos tratamientos que

10 pacientes (22,7%) esperan avances
continuos en la investigacién, 8 (18,2%)
desearian reducir las visitas médicas y 6
(13,6%) consideran importante disponer de
un soporte integral durante el seguimiento
que aborde necesidades médicas y
emocionales (Figura 48).
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Por Gltimo, 5 personas (11,4%) aspiran subrayan el valor de la innovacién, la

a mayor accesibilidad a tfratamientos personalizacion, la estabilidad terapéutica
innovadores y a la posibilidad de y el abordaje global de la enfermedad
continuar en el mercado laboral, como dimensiones esenciales para el

mientras que solo 2 (4,5%) plantean otras  futuro bienestar y autonomia de las
expectativas (Figura 48). Estos resultados  personas con HPN.

Desarrollo de nuevos tratamientos que se puedan
tomar de forma oral o inyecciones anuales

Avances en los tratamientos que
permitan una cura definitiva

Nuevos tratamientos disponibles
que minimicen/eliminen los sintomas

y complicaciones de la HPN

Que la HPN se normalice hasta el punto de que no afecte
la calidad de vida y se pueda llevar una vida normal

Que la HPN se convierta en una enfermedad
totalmente controlable con tratamientos estédndar
disponibles para todos los pacientes

Que el tratamiento actual siga siendo efectivo

Avances en la investigacion
y conocimiento sobre la enfermedad

Disminuir las visitas de seguimiento
y/o administracién del tfratamiento

Disponer de un soporte integral durante el
seguimiento de la enfermedad que aborde tanto
necesidades médicas como emocionales

Posibilidad de continuar en el mercado laboral

Mayor accesibilidad a tratamientos innovadores

Otral/s

70,45%

63,64%

59,09%

47,73%

45,45%

43,18%

22,73%

18,18%

13,64%

11,36%

1,36%

4,55%

Nota: Porcentajes calculados sobre el total de respuestas marcadas por los participantes; se permitio
seleccion multiple de necesidades, por lo que la suma de porcentajes puede superar el 100%.

Figura 48. Principales expectativas de los pacientes con HPN respecto al futuro de la enfermedad y su

tratamiento (N=44; 181 respuestas)
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Resultados cualitativos

El presente capitulo sintetiza los hallazgos
obtenidos a partir del advisory board con
pacientes con hemoglobinuria paroxistica
nocturna (HPN) y de las entrevistas en
profundidad realizadas con hematdlogos
y representantes de la Asociacion de
Hemoglobinuria Paroxistica Nocturna
(HPNE). El objetivo ha sido integrar las
distintas perspectivas —paciente, clinica 'y
asociativa— para comprender de forma
holistica la experiencia de vida con HPN,
identificando barreras, necesidades no
cubiertas y propuestas de mejora a lo
largo de todo el proceso asistencial.

El andlisis comparativo de las fuentes
muestra una notable coherencia en los
principales ejes de mejora: la necesidad
de acortar los tiempos diagnosticos, la
falta de informacién y acompanamiento
emocional, la importancia de la
personalizacién terapéutica y la inequidad
en el acceso a tratamientos innovadores
entre comunidades auténomas. Tanto
pacientes como profesionales coinciden
en sefalar la relevancia de un modelo
asistencial mas coordinado, empdtico

y centrado en la persona, donde la
relacién médico-paciente y el papel de las
asociaciones resulten fundamentales para
mejorar la calidad de vida y la adherencia
terapéutica.

Itinerario asistencial

El recorrido de las personas con HPN
hasta alcanzar un diagnéstico y un manejo
estable se caracteriza por su complejidad,
duracién y fuerte impacto emocional.
Segun los testimonios recogidos, los
pacientes suelen atravesar un largo
itinerario por distintos servicios —
principalmente Medicina Interna 'y
Urgencias— antes de ser derivados

a Hematologia. Los hematdélogos
entrevistados estiman que el tiempo
medio desde la aparicién de los sinftomas
hasta el diagndstico definitivo oscila

entre 1,5y 2 afos, periodo durante el cual
predominan diagndsticos erréneos y la
repeticion de pruebas sin una orientaciéon
clara.

Las causas sefaladas incluyen la

baja sospecha clinica en los niveles
asistenciales iniciales, la inespecificidad de
los sintomas (fatiga, anemia, infecciones
recurrentes, trombosis) y la escasa
difusion del conocimiento sobre la HPN
entre los profesionales sanitarios. Como
apunté un especialista, “en muchos casos
de anemia severa no se realizan todas las
pruebas necesarias; falta conocimiento y
conexién entre servicios”.
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En el advisory boardlos pacientes
confirmaron que el periodo
prediagnodstico se vivié con gran
incertidumbre y ansiedad, al no encontrar
una explicacion a los sintomas. Para
algunos, el diagndstico supuso un alivio
por obtener finalmente una respuesta,
pero también el inicio de un proceso de
miedo e incertidumbre ante el prondstico
y la cronicidad de la enfermedad. Una
paciente resumia este momento como
“una mezcla de alivio y vértigo: por

fin sabia qué tenia, pero no sabia qué
significaba para mi vida”.

Los hematdlogos coinciden en que el
momento del diagndstico es critico

y requiere una comunicacién clarg,
empdtica y suficiente. Sin embargo, la
mayoria de los pacientes sefiala haber
recibido informacién limitada, centrada
en la denominacion de la enfermedad

y la supervivencia, sin explicaciones
sobre el manejo, los tfratamientos o el
impacto cotidiano. La falta de materiales
informativos estandarizados agrava esta
situacion.

Asimismo, se evidencia una falta
de coordinacién entre los distintos
profesionales implicados en el proceso, lo

que genera una experiencia fragmentada.

Algunos pacientes con acceso a unidades
especializadas o redes de expertos, como
las existentes en Catalufia, refirieron

una experiencia mdés fluida y confianza
en el seguimiento multidisciplinar. En
contraste, en otras comunidades la
atencién depende en gran medida del
conocimiento individual del hematdlogo
responsable.

En este punto, la asociacion de pacientes
desempefia un papel clave. Tanto

los pacientes como los profesionales
reconocen que la HPNE actda como

un puente de apoyo e informacion,

orientando al recién diagnosticado y
facilitando el contacto con expertos. No
obstante, varios testimonios reflejan que
“no todos los hematdlogos informan de la
existencia de la asociacién”, lo que limita
el acceso temprano a este recurso.

Preferencias de los pacientes

Una vez diagnosticados, los pacientes
destacan la importancia de recibir
informacién comprensible, detallada 'y
continua sobre su enfermedad y sobre

las opciones de tratamiento. La falta de
comunicacion y la escasez de informaciéon
clara generan inseguridad y dificultan la
toma de decisiones.

Los pacientes valoran especialmente el
trato humano, la empatia y la posibilidad
de participar activamente en la definicion
de su tratamiento. Como expresaba uno
de ellos, “necesitamos sentir que no somos
Un Caso raro, sino personas con una
enfermedad rara”.

Entre las principales necesidades
identificadas se encuentran:

= Acompanamiento psicolégico
permanente, desde el diagnéstico y
durante los cambios de tratamiento.

= Personalizacion terapéutica, adaptando
la pauta a las condiciones y estilo de
vida de cada paciente.

= Informacién sobre nuevos fdrmacos
y ensayos clinicos, con un enfoque de
decisiones compartidas.

= Equidad territorial, dado que las
diferencias entre comunidades
auténomas en la disponibilidad de
tratamientos y recursos son percibidas
como un factor de desigualdad.
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En cuanto a las preferencias sobre

el tratamiento farmacoldgico, tanto
pacientes como especialistas coinciden en
que la comodidad y la independencia son
atributos clave. La via oral con dosis Unica
aparece como la opcién mds deseadda,
seguida de la subcutdnea domiciliaria, por
el potencial de reducir desplazamientos

y mejorar la autonomia. Un hematélogo
lo sintetizd asi: “la via ideal seria la oral,
siempre que garantice control total de la
enfermedad’.

No obstante, los profesionales advierten
que la transicién hacia tratamientos
domiciliarios requerird protocolos de
seguimiento y formacién especificos, para
garantizar la adherencia y la seguridad.
En este sentido, la asociacién subraya la
necesidad de una preparacion psicoldgica
y educativa previa, antes de trasladar

la administracién fuera del entorno
hospitalario.

Los pacientes destacan también la
importancia de una comunicacion fluida
con el equipo de hematologia. Se valora
positivamente la posibilidad de contacto
telefénico o por correo electrénico con el
servicio, aunque esta prdctica depende
de la disponibilidad de cada centro.
Algunos pacientes sugieren el desarrollo
de herramientas digitales o aplicaciones
moviles que permitan registrar sintomas,
efectos adversos o valores de laboratorio,
y comunicarse de forma directa con los
profesionales. Esta propuesta coincide
con las ideas de los hematélogos, que
plantean la creacién de recursos digitales
interactivos que optimicen el tiempo de
consulta y promuevan la participacion del
paciente.

Impacto en la calidad de vida

Elimpacto de la HPN en la calidad de vida

es multidimensional y persistente, incluso
en pacientes en tratamiento estable.

La fatiga se identifica undnimemente
como el sinftoma mds limitante,
interfiriendo en la capacidad para
mantener la actividad laboral y social.
Un hematdlogo sefiald que “no existe
una escala validada para medir la fatiga
en HPN, y las herramientas disponibles
no son aplicables en la practica clinica
habitual’, lo que dificulta evaluar su
evolucion.

Desde la perspectiva de los pacientes,

la fatiga afecta tanto a la productividad
como a la vida personal, generando
sentimientos de frustraciéony
dependencia. Algunos relatan haber
tenido que solicitar la incapacidad laboral
o adaptar su jornada. Las ausencias
médicas y la incomprensién por parte de
los empleadores constituyen una fuente
afladida de estrés. La vicepresidenta

de HPNE subrayé la necesidad de “una
mayor comprension y flexibilidad por
parte de los empleadores, y apoyo juridico
y psicolégico para afrontar los desafios
laborales”.

Elimpacto emocional es igualmente
relevante. El diagnéstico suele ir
acompaiado de miedo y sensaciéon de
aislamiento, especialmente en las fases
iniciales. Con frecuencia, los pacientes
ocultan la enfermedad en su entorno
social por miedo a no ser comprendidos.
El sentimiento de soledad es comuUn, y
muchos encuentran apoyo Unicamente al
entfrar en contacto con otros pacientes a
través de la asociacion.

En palabras de un paciente: “Hasta que
no conoci a otros con HPN, no supe como
explicar lo que sentia ni como manejarlo”.

Los profesionales reconocen la escasez
de recursos de apoyo psicolégico y social
dentro del sistema sanitario. La derivacion
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a psiquiatria se utiliza en algunos centros
como respuesta parcial, pero se percibe
como insuficiente. La necesidad de
incorporar psicodlogos y trabajadores
sociales especializados es un consenso
transversal entre los entrevistados.

En el &mbito social, la enfermedad
condiciona la participacién en
actividades de ocio y en relaciones
personales. La pérdida de normalidad y
la incertidumbre ante el futuro generan
un impacto prolongado en el bienestar
emocional. Sin embargo, tras el inicio del
tratamiento, la mayoria de los pacientes
reporta una mejora significativa en su

calidad de vida, aunque matizada por la
cronicidad y los controles periédicos. La
posibilidad de mantener cierta rutinay la
estabilidad clinica son vividas como logros
importantes.

El advisory board también puso de
relieve la importancia del apoyo familiar
y asociativo, asi como la necesidad

de fortalecer las redes de apoyo

formal e informal. Los participantes
valoraron positivamente el papel de la
asociaciéon como fuente de informacion y
acompafiamiento, y propusieron reforzar
las actividades de apoyo mutuo y los
grupos de pacientes.
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Conclusiones y
propuestas de

mejora

Este capitulo integra los hallazgos
cuantitativos y cualitativos del estudio,
ofreciendo una visién global de la
experiencia y las necesidades de las
personas con HPN en Espafia. A partir de
los resultados obtenidos en la encuesta

a pacientes, las entrevistas con expertos

y el advisory board multidisciplinar, se
presentan las conclusiones principales y las

recomendaciones estratégicas orientadas
a mejorar el abordaje clinico, psicoldégico y
social de la enfermedad.

El apartado 5.1 recoge una sintesis
integradora de las conclusiones, mientras
que el 5.2 desarrolla las recomendaciones
estratégicas que derivan de dichas
evidencias, estructuradas por dmbitos de
actuacion.
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Sintesis de los

principales hallazgos

y conclusiones

El presente estudio, basado en una
muestra representativa de 44 personas
constata que la HPN impacta de forma
profunda y multidimensional la vida de
las personas en Espafia, combinando una
carga clinica marcada por la fatiga con
retrasos aln presentes en el itinerario
diagndstico-terapéutico y consecuencias
psicosociales y laborales que exigen
respuestas coordinadas a nivel asistencial
y social.

La fatiga, la hemoglobinuria

y la anemia conforman la
triada clinica que condiciona la
autonomiay la participacion
social

Desde el punto de vista clinico, la fatiga
se consolida como el principal sintoma
tanto por frecuencia (47,73%) como por
impacto en la calidad de vida (72,73%),
junto con hemoglobinuria (20,45%) y
anemia (18,18%), configurando una triada
que condiciona la autonomia funcional y
la participacién social, y que debe centrar
objetivos clinicos y funcionales del manejo
cotidiano. Este hallazgo concuerda con
estudios internacionales que resaltan

la fatiga como uno de los principales
factores que condicionan la discapacidad
percibida en estos pacientes®®.

Los expertos y pacientes entrevistados
coincidieron en sefalar que la fatiga no
solo es fisica, sino fambién emocional

y cognitiva, describiéndola como “una
sensaciéon constante de agotamiento
que impide planificar la vida diaria”. Los
hematélogos apuntan la ausencia de
escalas clinicas validadas y de estrategias
sistemdticas para evaluar este sinftoma
en la préctica asistencial, lo que refuerza
la necesidad de incluir indicadores
funcionales y de calidad de vida en la
evaluacion clinica rutinaria.

Pese a una valoracién elevada de

la eficacia de los inhibidores del
complemento y de la informacién
proporcionada por los equipos, persisten
dificultades de acceso a medicamentos
en una fraccién relevante (29,55%), asi
como una preferencia clara por esquemas
mds comodos, especialmente orales o de
administracién menos frecuente. Estas
preferencias, confirmadas también en el
advisory board, reflejan que la innovaciéon
terapéutica debe acompanarse de
equidad y personalizacién, facilitando
opciones adaptadas a las circunstancias y
estilo de vida de cada paciente.
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El circuito asistencial muestra
avances en rapidez diagnéstica,
pero mantiene margenes de
mejora en coordinacion y
atencion centrada en la persona

En el circuito asistencial, aunque el 68,18%
de los pacientes obtiene el diagndstico

en menos de un afio desde las primeras
consultas por sintomas, un 18,18% tarda
entre 1-3 afios y un 13,64% mds de 3 anos.

El andlisis cualitativo corrobora estas
demorasy las atribuye a la baja sospecha
clinica en los niveles iniciales y a la falta

de conocimiento sobre la enfermedad.

Los expertos estiman un tiempo medio

al diagnéstico de entre 1,5y 2 aios,
sefialando que muchos pacientes
atraviesan distintos servicios (Medicina
Interna, Urgencias, Digestivo o Nefrologia)
antes de llegar a Hematologia.

La mediana de 2 derivaciones y 1visita a
urgencias antes del diagndstico definitivo,
recogido en la encuesta, confirma esta
fragmentacion del itinerario asistencial.

La coordinacién multidisciplinar alcanza
puntuaciones altas y mejora en la fase
actual, pero la variabilidad percibida entre
centros y comunidades auténomas sugiere
la necesidad de homogeneizar estdndares
mediante protocolos compartidos y

rutas asistenciales de alta resolucion

que aseguren continuidad, equidad y
comunicacion fluida entre profesionales.

En la relacién clinica, el 84,62% comprende
plenamente la explicaciéon del tratamiento,
pero persisten margenes de mejora en

la exploracion sistematica del estado
emocional y de la calidad de vida, dmbitos
en los que los rangos intercuartilicos
muestran heterogeneidad y apuntan

a brechas en atencién centrada en la
persona.

El malestar emocional es
generalizado y el acceso a apoyo
psicolégico estructurado sigue
siendo insuficiente

La dimensién emocional estd marcada
por incertidumbre (65,91%), miedo
(43,18%) y tristeza/confusion (29,55%) en el
diagnéstico.

E 68,18% de los pacientes no recibid
apoyo psicolégico tras el diagndstico,

y solo un 15,91% lo obtuvo en la sanidad
pUblica. Estas cifras se corresponden con
los testimonios recogidos en el advisory
board, donde los pacientes describen el
diagnostico como “una mezcla de alivio y
vértigo”, y los profesionales reconocen la
falta de recursos estructurados de apoyo
emocional.

Los expertos subrayan que la atencién
psicolégica deberia integrarse
sistemdaticamente desde el diagnéstico

y mantenerse durante los cambios de
tratamiento o las fases de recaida.

El apoyo familiar (90,91%) y social
(77,27%) sigue siendo la principal red

de contencidén, aunque insuficiente

para cubrir las necesidades de
acompaiamiento prolongado.

Un 31,8% de los pacientes declard
necesitar mdas apoyo emocional o recurrir
a su equipo médico para orientaciéon. Los
hematdlogos coinciden en la importancia
de incorporar psicdlogos y trabajadores
sociales especializados dentro del circuito
asistencial, para evitar que la atenciéon
emocional dependa exclusivamente del
entorno personal.

Este desequilibrio apunta a integrar de
forma sistemdtica el cribado del malestar
emocional, la intervencidn psicoldgica
basada en necesidades y la derivaciéon

a asociaciones de pacientes desde

el propio circuito clinico, reforzando
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simultdneamente la alfabetizacion en
salud y el autocuidado.

El impacto social y laboral exige
una respuesta coordinada y
culturalmente sensible

El 24,00% de los pacientes no

comunica su diagndstico en el entorno
laboral, principalmente por deseo de
normalizaciéon (50,00%), temor a perder
oportunidades (33,33%) y falta de apoyo
organizativo (33,33%). Ademds, el
41,86% ha necesitado ajustes laborales
(p. €j., reduccién de horas o abandono
temporal/definitivo). Estos datos se
complementan con los testimonios

de pacientes y profesionales, que
sefalan la falta de comprensién en las
empresas y la necesidad de campanas de
sensibilizaciéon, apoyo juridico y politicas
de no discriminacién. Los expertos
abogan por incluir la dimensién laboral
dentro del abordaje integral, dado su
papel determinante en la estabilidad
emocional y econémica de los pacientes.

El reconocimiento administrativo
de discapacidad es limitado y
restringe el acceso a apoyos

Mas de la mitad de los pacientes
(56,82%) no ha solicitado ningltn grado
de discapacidad, y solo alrededor de
1de cada 4 cuenta con algin grado
reconocido (15,91% entre 33-64%; 6,82%
>65%; 2,27% con movilidad reducida),
restringiendo el acceso a adaptaciones 'y
apoyos.

En el advisory board, tanto pacientes
como profesionales coincidieron en que

la falta de informacién sobre derechos y
procedimientos administrativos constituye
una barrera significativa, limitando el

acceso a apoyos econdmicos y sociales.
Entre las demandas prioritarias, el
59,09% de los pacientes pide informaciéon
continua y actualizada, el 20,45% apoyo
psicolégico y el 18,18% apoyo econdmico.

La busqueda activa de
informaciony el interés

en herramientas digitales
reflejan un perfil de paciente
participativo y dispuesto al
autocuidado

La bUsqueda activa de informaciéon es
elevada (68,18% lo hace por su cuenta),
con preferencia por internet (73,33%)

y asociaciones (40,00%). El interés en
herramientas digitales es amplio: aunque
el 56,82% no las usa actualmente, le
gustaria hacerlo.

Durante las entrevistas, los expertos
destacaron el potencial de las soluciones
digitales para mejorar el seguimiento
clinico y la adherencia, especialmente en
pacientes que viven lejos de su hospital de
referencia.

Las asociaciones de pacientes se
consolidan como actores clave en la
educacién sanitaria, el acompafiamiento
emocional y la conexién con los servicios
especializados, aunque su papel aln no
estd plenamente integrado en la préctica
clinica habitual.

Hacia un modelo integral,
equitativo y centrado enla
persona

En conjunto, los hallazgos cuantitativos y
cudlitativos convergen en un diagnédstico
comun: la HPN requiere una atencién
mads integral, coordinada y sensible a

las dimensiones fisicas, emocionales y
sociales del paciente.
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La evidencia recogida valida la necesidad
de:

= |ncorporar sistemdticamente medidas
reportadas por pacientes (PROMs y
PREMs).

= Evaluar y abordar la fatiga, la anemia
y la hemoglobinuria con objetivos
funcionales concretos.

= Fortalecer la sospecha clinica en
atencién primaria y la derivacion
temprana.

= Garantizar el acceso equitativoy

oportuno a las terapias innovadoras.

= |ntegrar el apoyo psicoldgico y social en
el circuito asistencial.

= |mpulsar la colaboracién estructurada
con asociaciones de pacientes y el
uso de herramientas digitales para el
autocuidado y el seguimiento remoto.

Atender estas palancas permitird reducir
la carga global de la HPN, avanzar hacia
tratamientos mds comodos y equitativos,
y optimizar la calidad de vida con un
enfoque verdaderamente centrado en la
persona.

Recomendaciones
estratégicas para
mejorar el abordaje de
la HPN en Espana

Los resultados integrados de esta
investigacion evidencian la necesidad de
avanzar hacia un modelo de atencién mas
equitativo, coordinado y centrado en la
persona. A partir de estas conclusiones
—que reflejan tanto la experiencia directa
de los pacientes como la perspectiva

de los profesionales y asociaciones
implicadas— se han definido una serie de
recomendaciones estratégicas orientadas

a transformar el abordaje de la HPN en
Espana.

Estas recomendaciones se agrupan

en distintfos dmbitos de actuacion y
constituyen una hoja de ruta préctica
para fortalecer el diagndstico temprano,
garantizar la equidad terapéutica,
incorporar el apoyo psicoldgico y social,
y promover la participacién activa de los
pacientes en todo el proceso asistencial.
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Diagnéstico temprano y circuitos asistenciales

—_

Protocolizar la sospecha clinica de HPN en Atencién Primaria y Urgencias, con criterios claros de derivaciéon a
Hematologia.

Difundir las guias y consensos clinicos entre profesionales no hematélogos para favorecer el reconocimiento precoz.

Impulsar la formacion en comunicaciéon empdtica y manejo emocional en el momento del diagndstico.

Establecer reuniones interdisciplinares periédicas entre especialidades implicadas (hematologia, nefrologia, digestivo,
urgencias, psicologia, trabajo social).

Incorporar desde el diagndstico la atencién psicolégica y el acompanamiento social mediante protocolos de
derivacién sistemdticos.

Desarrollar materiales breves de referencia (tarjetas, infografias) para profesionales de urgencias con pautas bdsicas
de actuacioén.

10

n

12

Garantizar la equidad territorial en el acceso a inhibidores del complemento y nuevas terapias, eliminando desigualdades
administrativas o geogréficas.

Reducir los trdmites y tiempos de aprobacién en farmacia hospitalaria para asegurar un acceso agil.

Favorecer la incorporacién de terapias orales o de administracion menos invasiva, alineadas con las preferencias de los
pacientes.

Ampliar los programas domiciliarios de administracién y seguimiento para mejorar la adherencia y conciliacion.

Reforzar el rol de la farmacia hospitalaria como agente activo en informacién, adherencia y prevencién de interacciones.

Promover la participacién de pacientes en ensayos clinicos y estudios observacionales como via de innovacién y equidad.

Informacién y educacién

13

14

15

16

Ofrecer materiales informativos claros, actualizados y adaptados a la etapa del paciente (recién diagnosticado, en
seguimiento, largo recorrido) y en diversos formatos (presencial, digital, audiovisual)

Garantizar informacién comprensible sobre enfermedad, tratamientos, efectos secundarios, fertilidad y planificacién
familiar.

Involucrar a familiares y cuidadores en programas educativos sobre impacto emocional y autocuidado.

Formar a los profesionales en comunicacion clinica, alfabetizacién en salud y toma de decisiones compartidas.
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Apoyo psicologico y social

17

18

19

Incorporar la atencién psicolégica de manera estructural en el circuito asistencial, no solo a demanda.

Crear programas de acompanamiento emocional y grupos de apoyo dentro de los hospitales y en colaboracién con las
asociaciones.

Desarrollar recursos psicoeducativos y talleres especificos para familiares y cuidadores.

Sensibilizar al entorno laboral y empresarial sobre enfermedades raras para reducir el estigma y fomentar adaptaciones
razonables.

Facilitar el reconocimiento de la discapacidad y el acceso a apoyos econdémicos y sociales.

Seguimiento, comunicacién y autocuidado

Homogeneizar la calidad de la comunicacién clinica e integrar la evaluacion sistematica de la calidad de vida y el estado
emocional.

Consolidar la toma de decisiones compartidas, especialmente en la eleccién de tratamientos y cambios terapéuticos.

Crear la figura de la enfermera de practica avanzada o gestora de casos como referente accesible para dudas y
coordinacion.

Formar a todo el equipo de hematologia en el manejo integral de la HPN, evitando la dependencia exclusiva del
especialista de referencia.

Implementar herramientas digitales seguras para el seguimiento clinico, registro de sinfomas (fatiga, hemoglobinuria,
anemia) y comunicacion agil con el equipo sanitario.

Perspectiva integral de calidad de vida

Evaluar periédicamente la calidad de vida mediante PROMs estandarizados, incorporando dimensiones fisica,
emocional, social y laboral.

Abordar la fatiga como sinfoma prioritario, con programas especificos de manejo funcional y psicoeducativo.

Disenar planes asistenciales personalizados que reflejen la variabilidad individual y la evolucién del paciente.

Potenciar modalidades de telemedicina y administracién domiciliaria para reducir desplazamientos y mejorar la
conciliacién.

Impulsar campanas de sensibilizacién social y laboral sobre HPN y otras enfermedades raras.

Promover politicas de apoyo econémico ante la pérdida de ingresos o la adaptacién laboral derivadas de la
enfermedad.

Tabla 7. Recomendaciones estratégicas por dmbito
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AEDEMO: Asociacion
Espaiola de Estudios de
Mercado, Marketing y Opinion

CDS55: Factor acelerador de la
degradacién del complemento
DAF

CD59: Inhibidor de lisis
reactiva de membrana MIRL

CEI/CEIm: Comité de Etica de
la Investigacién / Comité de
Etica de la Investigacion con
medicamentos

CEO: Chief Executive Officer
DE: Desviacién estdndar

EphMRA: European
Pharmaceutical Market
Research Association

FEDER: Federacién Espafiola
de Enfermedades Raras

Anexo Acronimos

FEHH: Fundacién Espafiola de
Hematologia y Hemoterapia

GPI: Glicosil fosfatidil inositol

HPN: Hemoglobinuria
paroxistica nocturna

ICC/ESOMAR: International
Chamber of Commerce /
European Society for Opinion
and Marketing Research

IP: Internet Protocol

IPIG: International PNH
Interest Group

IQR: Rango intercuartilico
LDH: Lactato deshidrogenasa

LOPDGDD: Ley Orgdnica
de Proteccién de Datos
Personales y Garantia de los
Derechos Digitales

N: Observaciones vdlidas

PIG-A: Fosfatidil inositol
glicano grupo A

RGPD: Reglamento General
de Proteccién de Datos

SEHH: Sociedad Espafola de
Hematologia y Hemoterapia
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Anexo (Cuyestionario

Cuestionario tipo encuesta de
opinion destinado a los pacientes
diagnosticados de hemoglobinuria
paroxistica nocturna (HPN)

Indica la fecha aproximada en la que te diagnosticaron Hemoglobinuria
Paroxistica Nocturna (HPN):

/ Ejemplo: 04/2018
Mes Ano

Indica la fecha aproximada en la que te diagnosticaron Hemoglobinuria
Paroxistica Nocturna (HPN):

HPN cldsica (presencia de anemia HPN subclinica (sin presentar clinica
hemolitica, hemoglobinuria y/o ni alteraciones analiticas asociadas a
trombosis sin fallo medular) hemdlisis y/o trombosis)

HPN asociada a sindromes de fallo No lo sé / no estoy seguro/a

medular (presencia de anemia
apldsica o sindrome mielodispldasico)

Indica tu edad actual:

Edad: (Si < 18 afios fin del cuestionario)

¢ Actualmente resides en Espaia?

Si No
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Seccion
A

Perfil sociodemografico

¢Cudl es tu sexo biolégico?

Hombre Mujer

Selecciona a qué distancia aproximada de tu domicilio estda el hospital/clinica
donde acudes a consulta con tu hematélogo/a de referencia:

Menos de 10km Entre 10-20km Entre 20-40km Més de 40km

¢Cémo dirias que es el tipo de hospital en el que te estan
llevando actualmente la HPN?:

Gran hospital, complejo y hospital Pequefio hospital (a menudo referido
de referencia (a menudo referido como como “hospital comarcal”)

hospital “central”, “regional” o “de tercer

nivel”)

Hospital de drea, de tamafio medio
(a menudo referido como “hospital
provincial”)

¢Cudl es el mayor nivel de estudios que has obtenido?

Estudios primarios incompletos Ensefanzas profesionales de grado

superior o equivalentes
Educacién primaria completa

Estudios universitarios o equivalentes

Primera etapa de ensefianza (grados, diplomas universitarios)

secundaria, con o sin titulo (2°ESO

aprobado, EGB; Bachillerato elemental) Mdsteres, diplomas, o estudios
superiores

Estudios de bachillerato

Doctorado universitario
Ensefianzas profesionales de grado

medio o equivalentes

¢Participas o eres socio/a de alguna asociacién de pacientes de enfermedades
hematolégicas?

Si No (pasar ala pregunta 11)
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¢Cudl es el mayor nivel de estudios que has obtenido?

Asociacién HPN Espafia - Asociacion ASCOL - Asociacién Contra la
Hemoglobinuria Paroxistica Nocturna Leucemia y las Enfermedades de la
, Sangre
AELCLES - Agrupacién Espafola
de entidades de Lucha Contra la Asociacién “Marco Luna”
Leucemia y Enfermedades de la
Sangre ASPHER - Asociacién de Pacientes con

Enfermedades Hematoldgicas Raras
FEDER - Federacién Espafiola de de Aragdn

Enfermedades Raras
Otra

ALCLES LEON - Asociacién Leonesa
con las Enfermedades de la Sangre

Secciég Prediagnéstico y diagnostico

¢Cudnto tiempo transcurrié desde que iniciaste las consultas/visitas en el médico
por cambios en tu salud hasta que recibiste el diagnéstico de HPN?

Si no lo recuerdas con exactitud, selecciona la opcién que consideres mds cercana a tu experiencia

Cambios en la salud: desde que noté sintfomas iniciales que podria estar asociados a la HPN, antes de que los
sintomas agudos aparezcan y se intensifiquen

Menos de 1ano Entre 1y 3 aios Entre 3y 5 aios 5 afios o mds

¢Cudl es el mayor nivel de estudios que has obtenido?

Otros especialistas: medicina interna, neumologia, hematologia, urologia, digestivo, reumatologia, etc

Menos de 1 mes Entre 6 mesesy 1aio
Entre 1y 3 meses Entre 1y 2 afios
Entre 3y 6 meses 2 afios o mds

Durante este periodo, ;a cudntos especialistas tuviste que consultar o fuiste
derivado/a antes de recibir un diagnéstico definitivo?

Esto incluye el médico de familia y las derivaciones a medicina interna, neumologia, hematologia,
urologia, digestivo, reumatologia, etc.

Indica de O a 10
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Indica el nUmero aproximado de veces que has requerido atencidon médica de
urgencia debido a crisis agudas antes de obtener el diagnéstico de HPN:

Sino lo recuerdas con exactitud, selecciona la opcién que consideres més cercana a tu experiencia

Indica de 0 a 20

¢Qué tipo de sistema/s sanitario/s has utilizado antes y cual/les utilizas
actualmente durante el control/seguimiento de la HPN?

Selecciona més de una opcidn, en el caso de que sea necesario

Actualmente Antes
Sistema publico (sistema nacional de salud)
Sistema privado

Sistema mixto (publico y privado)

Durante el proceso de diagnéstico, ¢ te sentiste apoyado/a por los médicos que te
atendieron?

El proceso de diagnéstico consiste en la realizacién de todas las consultas y pruebas médicas necesarias
para poder llegar a un diagnéstico.

Si, completamente Parcialmente No

¢Qué sentiste al recibir el diagnostico de HPN?

Selecciona todas las opciones que correspondan

Alivio Ansiedad Aceptacion
Miedo Culpa Confianza
Incertidumbre Negacién Otro
Ira/enfado Confusion

Tristeza Esperanza

Indica si has tenido apoyo emocional durante las siguientes etapas por parte de:

Durante el proceso  Tras el diagnéstico
de diagnéstico de HPN

Familiares
Amigos/as

Companeros/as procedentes del dmbito laboral/académico
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Indica si recibiste atencién psicolégica tras el diagnéstico de HPN:

Si, a través de la sanidad pUblica
(sistema nacional de salud)

Si, a través de la sanidad privada

Si, a través de servicios especificos de
asociaciones de pacientes

No me la han ofrecido

No, pero la busqué por mi cuenta

En el momento del diagnéstico, ;consideras que recibiste toda la informacién que

necesitabas sobre la HPN?

Si, recibi toda la informacién que
necesitaba

Recibiinformacién, pero desearia
haber recibido més

Recibi demasiada informacién

No, no recibi ninguna informacién
No, la tuve que buscar por mi cuenta

No lo recuerdo

Segin tu opinidn, ¢ cudl crees que es la informacién mds importante que deben
recibir los pacientes en el momento del diagnéstico de la HPN?

Selecciona todas las opciones que correspondan

La enfermedad: que es y cdmo
evolucionard

Los tratamientos disponibles

Cémo el tratamiento puede afectar
auna enfermedad en particular o a
otras condiciones relevantes de salud

El tratamiento que tomard: qué es,
cémo tomarlo, qué esperar de él

Los posibles efectos secundarios del
tratamiento

Nuevos tratamientos en desarrollo o
utilizados en ensayos clinicos

Las visitas de seguimiento (p. ej.,
frecuencia, pruebas que se realizardn)

Cémo entender los resultados de las
pruebas

La posibilidad de dejar temporalmente
de tomar el tratamiento por efectos
secundarios

La fertilidad, capacidad para tener
hijos o planificaciéon familiar

El autocuidado como dieta, nutricién,
ejercicio, etc.

Cbémo me puede afectar en mi
actividad laboral

El apoyo y asesoramiento en los
dmbitos social y laboral

Coémo tener apoyo psicolégico
Asociaciones de pacientes

Otros medicamentos que se deben
evitar mientras se toma el tratamiento
farmacolbgico para la HPN

Forma de contactar con el médico
o equipo médico si se tiene alguna
pregunta

Fuentes de informacién y materiales
escritos o digitales sobre la
enfermedad o tratamiento
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Si No (pasar a la pregunta 24)

Selecciona todas las opciones que correspondan

Hematologia / enfermeria me ofrece
la informacion

A través de organizaciones de
pacientes y sus canales de informacién

¢Acostumbras a buscar informacion sobre la HPN por tu cuenta?

¢Doénde acostumbras a buscar la informacién sobre la enfermedad por tu cuenta?

En canales de la industria
farmacéutica

En canales oficiales especializados
(instituciones u organismos sanitarios como

hospitales, consejerias, etc.)

A través de otras personas con HPN/

grupos de apoyo A través de otras opciones

En buscadores de Internet

Tras el diagnéstico, ¢ te proporcionaron informacion sobre grupos de apoyo de

HPN (asociacién de pacientes, grupo en una red social, etc.)?

Si No

Describe la coordinacién entre los diferentes especialistas durante:

Indica el nivel de coordinacién a continuacién, donde 1(muy descoordinada) y 5 (excelentemente coordinada)

Excelentemente coordinada
4 5

Muy descoordinada
1 2 3

El proceso de diagnéstico
Tras el diagnéstico

En la actualidad
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Seccién Tratamiento farmacolégico y
C signos/sintomas asociados

Tras el diagnéstico, ¢ cuanto tiempo transcurrié hasta que iniciaste el tratamiento
farmacolégico?

No he comenzado con el tratamiento Entre 7 mesesy 1ano
Menos de 1 mes Entre 1y 3 afios
Entre Ty 6 meses Mas de 3 aios

¢Has tenido dificultades para poder acceder a medicamentos especificos para la
HPN en tu centro hospitalario?

Si No

¢Estds participando actualmente en un ensayo clinico para la HPN?

Si No

¢Estds recibiendo actualmente tratamiento parala HPN?

Nota importante: en el contexto de esta encuesta, considera como “tratamiento/s” para la HPN los
siguientes medicamentos: Eculizumab, Ravulizumab y Pegcetacoplan o cualquier biosimilar

Si No (Pasar a pregunta 33)

&To hematodlogo/a te informé sobre el tratamiento que estas tomando en este
momento?

Si No (Pasar a pregunta 33)
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SegUn tu opinién, ¢ cudl crees que es la informacién mas importante que deben recibir
los pacientes cuando inician un tratamiento farmacolégico especifico para la HPN?

Selecciona un méximo de 5 opciones.

Cémo funciona el tratamiento y cémo
saber que estd funcionando

La via de administraciéon, dosis y
cudnto tiempo se debe administrar

Posibles efectos secundarios del
tratamiento y cdmo autogestionarlos

Cémo el tratamiento puede afectar a
la calidad de vida

Qué pasaria si experimento efectos
secundarios que no puedo tolerar, ni
controlar

Qué pasaria si este tratamiento no
funcionase para tratar la enfermedad

Informacién sobre otras opciones de
tratamiento en el caso de que este
tratamiento no tenga éxito

Informacién sobre visitas de

seguimiento (p. ej., frecuencia, pruebas
que se realizardn)

Informacién sobre la anticoncepcién,
fertilidad, capacidad para tener hijos o
planificacién familiar

Alimentos, productos de herboristeria,
tratamientos médicos (cirugia
odontolégica, etc.) o estéticos que se
deben evitar mientras se toma el
tratamiento farmacolégico para la
HPN

Otros medicamentos que se deben
evitar mientras se toma el fratamiento
farmacoldgico para la HPN

Consejos y precauciones a tener

en cuenta al viajar (disponibilidad del
tratamiento y la gestién de emergencias

médicas fuera de su residencia habitual)

Otro/s

¢Hasta qué punto comprendiste lo que te dijo tu hematélogo/a sobre tu

tratamiento actual?

No entendi nada

Entendi algo, pero no todo

Lo entendi todo

No lo recuerdo

¢En qué formato prefieres recibir la informacion sobre la enfermedad y el

tratamiento?

Reuniones presenciales

Documentacién escrita impresa
(folletos, manuales, etc.)

Documentacién escrita digital

Video
Aplicaciones moéviles

Otro
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¢Cuanto tiempo llevas tomando el tratamiento actual para la HPN?

Menos de 6 meses Entre 6 meses y 2 afios 2 aios o mds

¢Cudl es la via de administracion de su medicamento actual para la HPN?

Nota importante: en el contexto de esta encuesta, considera los siguientes medicamentos para la HPN:
Eculizumab, Ravulizumab y Pegcetacoplan o cualquier biosimilar

Intravenosa (administracién directa en la Administracién oral (comprimidos,
vena) cdpsulas, jarabes, etc.)
Subcutdnea (inyeccién bajo la piel) No estoy seguro/a

¢Cudl es tu preferencia de administracion para el tratamiento
farmacolégico de la HPN?

Administracién oral (comprimidos, Administracién subcutdnea (inyeccién

cdpsulas, jarabes, etc.) bajo la piel) que pueda realizar en el
domicilio

Administracién intravenosa

(administracién directa en la vena) en el No estoy seguro/a

hospital

¢Qué sintoma/s has experimentado de manera mas frecuente
relacionado con la HPN?

Fatiga (sensacién Dificultad para Dolor en el pecho
constante de cansancio o respirar
agotamiento) Hematomas
. Dolor de cabeza
Anemia Dificultad para tragar
o Mareos
Hemoglobinuria Disfuncion eréctil

Dolor de estémago

¢Qué sintoma/s ha sido el que mas afecta o ha afectado a tu calidad de vida
relacionado con la HPN?

Fatiga Dolor de cabeza Hematomas

Anemia Mareos Dificultad para tragar
Hemoglobinuria Dolor de estémago Disfuncién eréctil
Dificultad para Dolor en el pecho

respirar
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Indica tu nivel de satisfaccion con tu tratamiento actual para la HPN con respecto
a los aspectos que se mencionan a continuacion:

Indica el nivel de satisfaccién a continuacién, donde O (muy insatisfecho/a) y 10 (muy satisfecho/a).
Sino es aplicable en tu caso, selecciona ‘NA’

Muy Muy
insatisfecho/a satisfecho/a NA
0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10

Lainformaciény la
orientacién recibidas
durante el tratamiento

La eficacia del tratamiento
para controlar la

enfermedad

La frecuencia y forma de
administracion

Los efectos secundarios

Desde el inicio, ¢el hematélogo/a te ha propuesto cambiar el tratamiento
farmacolégico?

Si, me lo cambiaron Si, pero no me lo cambiaron al final No (pasar a la pregunta 42)

¢Coémo te sentiste cudndo tu hematélogo/a te propuso cambiar de
tratamiento/s?

Selecciona todas las opciones que correspondan

Aliviado/a Feliz Triste

Decepcionado/a Frustrado/a Vulnerable

Deprimido/a Incomprendido/a Otro

Enfadado/a Optimista No afecté a mis
emociones

En negacién Preocupado/a

Esperanzado/a Tranquilo/a
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Seccion
D

Seguimiento y comunicacion
meédico-paciente

Considerando tu experiencia al hablar con tu hematélogo/a sobre la enfermedad,
¢en qué medida estds de acuerdo con las siguientes afirmaciones?

Selecciona una casilla por fila, donde 1(nunca) y 3 (siempre)

Mi hematdlogo/a me explica los resultados de mis pruebas

Dependiendo de los resultados de mi prueba/s, me dice lo que sucede
a continuaciéon

Me facilita informacién sobre la importancia de la vacunacién en el
contexto de la HPN

Me pregunta por mis sintomas

Mi hematdlogo/a comprende y atiende adecuadamente mis
sinfomas

Me pregunta cémo me encuentro emocionalmente

Me pregunta por mi calidad de vida

Le pregunto sobre mi salud, la enfermedad o el tfratamiento asociado
Se dénde llamar o acudir en caso necesario

Me siento capacitado/a para gestionar mi enfermedad y tomar
decisiones informadas sobre mi tratamiento

1 2 3
Nunca Aveces Siempre

Indica con qué frecuencia te has sentido involucrado/a en decisiones relacionadas

con la HPN en:

Selecciona una casilla por fila, donde 1(nunca) y 5 (siempre). Sino es aplicable en tu caso, selecciona ‘NA’

1 2
Nunca

La eleccién del tratamiento més adecuado la HPN
entre los diferentes tratamientos disponibles

En la participacion en ensayos clinicos o estudios de
investigacién como parte de tu tratamiento

En el seguimiento de la enfermedad
En los cambios en el estilo de vida y autocuidado

En la planificacién a largo plazo

3 4 5

Siempre NA
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¢Utilizas herramientas digitales para seguir tu tratamiento (por ejemplo, apps para

registrar sinfomas)?
Si, son muy Utiles No, no me interesan
Si, pero podrian mejorar No, pero me gustaria utilizarlas

SecciéE Calidad de vida

Evalba una escala del 1al 10, los siguientes aspectos de tu vida:

Selecciona el nUmero correspondiente en cada fila, donde 1(muy bajo/a) y 10 (muy alto/a)
Muy Muy
bajo/a alto/a
0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10

Como ha impactado la HPN en tu vida

Calidad de vida actual
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Pensando en la enfermedad en general, indica tu grado de acuerdo en las
siguientes afirmaciones sobre cémo la HPN puede impactar en la vida:

Indica el grado de acuerdo, donde 1(totalmente en desacuerdo) y 5 (totalmente de acuerdo). Si no es aplicable

en tu caso, selecciona ‘NA’

Totalmente en
desacuerdo

Te acerca mas a la familia/pareja
Te acerca mdas a los amigos/as
Te limita vigjar

Te limita poder tener compromisos sociales o participar
en eventos sociales

Te sientes culpable por el impacto de la
enfermedad en la familia/pareja/amigos

Sientes que la familia/pareja/amigos
no comprenden la situacién

Evitas iniciar una nueva relacién de pareja
Te dificulta disfrutar las relaciones sexuales
No piensas en la enfermedad y vives la vida como antes

Te enfocas en el trabajo y en la familia en lugar de
pensar en la enfermedad

Tienes planes de dejar de trabajar
pronto y disfrutar de la vida

Tienes dificultades para mantener
una actitud positiva a largo plazo

Te ha hecho ser mdés cuidadoso/a con tu salud

Acudir a todas las citas y pruebas médicas
hospitalarias te consume mucho tiempo

Has tenido que reorganizar tu vida debido a las
citas médicas hospitalarias (por ejemplo, ir al hospital
regularmente para recibir el tratamiento, mudarte a otra

vivienda dentro o fuera de la comunidad auténoma,
ajustar tu horario laboral/académico, depender de un
cuidador/a para poder asistir, etc.)

Te preocupa las posibles complicaciones a largo plazo
que el tratamiento podria tener en tu salud general

Tiene/ha tenido un impacto
negativo en tu salud mental

Desconoces si podrds tener hijos
Has tenido que renunciar a la maternidad/paternidad

No tfe sientes capacitado/a para cuidar
de tus hijos u otros familiares a tu cargo

Te preocupa tu situacién financiera debido a que la
enfermedad limita tu capacidad para trabajar

No te sientes capacitado/a para trabajar
y solicitarias una incapacidad permanente

1

Totalmente
de acuerdo

4 5

NA
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¢Cémo gestionas el impacto emocional debido ala HPN en tu vida diaria?

Selecciona todas las opciones que correspondan

Busco apoyo en mi circulo cercano de Busco ayuda profesional de un

familia y/o amigos psicélogo o terapeuta

Busco informacién en internet sobre el Encuentro limitaciones para acceder a
manejo emocional de la HPN recursos de apoyo emocional

Me comunico con mi equipo médico Necesitaria mds apoyo emocional
para obtener orientacién y apoyo para sobrellevar mi situacion

Acudo a grupos de apoyo o
asociaciones de pacientes de HPN

¢Cudl es tu situacién laboral en este momento?

Trabajo a tiempo completo Estudiante (pasar a la pregunta
especifica, posterior a 51)

Trabajo a tiempo parcial
Recibo una pensién por incapacidad

No trabajo, estoy en bisqueda de a causa de la enfermedad (pasar a la
empleo (pasar a la pregunta 51) pregunta 51)

No trabajo y no busco empleo (pasar a Estoy de baja por la enfermedad

la pregunta 51)
Ninguna de las anteriores
Jubilado/a (pasar a la pregunta 51)

Amo/a de casa (pasar a la pregunta 51)

¢Has comunicado en tu trabajo que has sido diagnosticado/a de HPN?

Si (Pasar a pregunta 51) No
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Indica el motivo o los motivos por los que no has comunicado tu diagnéstico de

HPN en el @mbito laboral:

Selecciona todas las opciones que correspondan

Sentimiento de vergienza o estigma
asociado con la enfermedad

Incertidumbre sobre cémo abordar
el tema o como explicarlo a sus
compaiieros/as de trabajo

Falta de apoyo o comprensién por
parte de la empresa o compafieros/as
de trabajo

Temor a la discriminacién laboral o a
ser tratado/a de manera diferente en
el trabagjo

Temor al despido

Temor a perder oportunidades
laborales

Preocupacién por el impacto
econdmico o el acceso a seguros
privados de salud

Experiencias previas negativas al
revelar informacién médica en el
trabajo

Preocupacién por la privacidad y
confidencialidad de tu condiciéon
médica

No ser consciente de la posible
gravedad, lo que dificulta la
comunicacién

No estar familiarizado con los
derechos laborales relacionados con la
enfermedad y la discapacidad

Creencia de que el diagnéstico es un
asunto personal y no relevante para el
entorno laboral

Deseo de mantener una vida laboral
normal y evitar que la enfermedad
afecte su rendimiento o percepciéon
profesional

Otro/s

Desde que recibiste el diagnéstico, ¢has experimentado cambios en tu situacién

laboral debidos a la enfermedad?

Selecciona todas las opciones que correspondan

Desde el diagnéstico nunca he
trabajado

Mi situacién laboral no ha sufrido
cambios

Tuve que reducir mis horas de trabajo

Tuve que abandonar el trabajo de
manera voluntaria

He considerado seriamente reducir mis
horas de trabajo

He considerado seriamente dejar mi
trabajo

Temporalmente dejé de trabajar
o reduje mis responsabilidades
laborales, pero he retomado mi
situacién laboral previa

Fui despedido/a u obligado/a a
abandonar mi puesto laboral por mi
enfermedad

Rechacé un ascenso laboral
Necesité apoyo laboral

Me adaptaron el puesto de trabajo

Otral/s
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Pregunta destinada a pacientes que estudian (deberan responder esta pregunta,

en lugar de la pregunta 51):

Desde que recibiste el diagnéstico, ¢has experimentado cambios en tu situacién

académica debidos a la enfermedad?

Selecciona todas las opciones que correspondan

Mi situacién académica no ha sufrido
cambios

Tuve que reducir mis horas de estudio

Tuve que abandonar los estudios de
manera voluntaria

He considerado seriamente reducir mis
horas de estudio

He considerado seriamente dejar mi
formacién académica

Temporalmente dejé de estudiar
o reduje mis responsabilidades
académicas, pero he retomado mi
situacién académica previa

He reducido la asistencia a clase

Ha disminuido mi motivacién e interés
académico

Ha afectado negativamente a mi
rendimiento académico

He tenido que repetir un afio/s
académico/s o asignatura/s debido a
mi enfermedad

Otral/s

¢Tienes reconocido algin grado de discapacidad?

No lo he solicitado
No lo he solicitado por dificultades en
reunir o presentar la documentaciéon

necesaria

Lo he solicitado y estoy pendiente de
resoluciéon

Lo he solicitado y me lo han denegado

Entre el 33y el 64%

Entre el 33y el 64% y baremo de
movilidad reducida

65% o superior

65% o superior y baremo de movilidad
reducida

75% o superior y baremo de tercera
persona

No lo sé

¢Qué tipo de apoyo crees que te resultaria el mas 0til como paciente con HPN?

Apoyo psicolégico

Apoyo econémico

Informacién continua y actualizada
sobre la HPN

Otro
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¢Qué aspectos consideras que deberian mejorar para tu bienestar en el

tratamiento integral de la HPN?

Selecciona las 3 opciones que consideres mds relevantes

Diagnéstico mas rapido

Mdés informacién/formacién sobre
HPN destinada a los profesionales
sanitarios

Acceso mds rdpido a medicamentos
Personalizacién del tratamiento (qjustes
mds especificos basados en tus necesidades

y condiciones personales)

Acceso a nuevas opciones de
tratamiento farmacoldgico

Informacién sobre la enfermedad,
opciones de tratamiento
farmacoldgico y efectos secundarios a
largo plazo

Soporte emocional y psicolégico en
momento puntuales

Apoyo psicolégico continuo

Coordinacién entre profesionales
sanitarios

Mejor comunicacién con mi médico

Acceso aredes de apoyo y grupos de
ayuda

Segun tu opinidn, ¢cudles son las principales expectativas o esperanzas de los
pacientes sobre la HPN pensando en el futuro?

Selecciona un mdaximo de 5 opciones

Que el tfratamiento actual siga siendo
efectivo

Desarrollo de nuevos tratamientos

que se puedan tomar de forma oral
(comprimidos, cdpsulas, jarabes, etc.) o
inyecciones anuales

Nuevos tratamientos disponibles que
minimicen/eliminen los sinfomas y
complicaciones de la HPN

Que la HPN se convierta en una
enfermedad totalmente controlable
con tratamientos estdndar disponibles
para todos los pacientes

Avances en los tratamientos que
permitan una cura definitiva

Mayor accesibilidad a tratamientos
innovadores

Disminuir las visitas de seguimiento y/o
administracién del tratamiento

Que la HPN se normalice hasta el
punto de que no afecte la calidad de
vida y se pueda llevar una vida normal

Posibilidad de continuar en el mercado
laboral

Avances en la investigacién 'y
conocimiento sobre la enfermedad

Disponer de un soporte integral
durante el seguimiento de la
enfermedad que aborde tanto
necesidades médicas como
emocionales

Otral/s
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