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RESUMEN 

Las enfermedades raras en Bolivia presentan desafíos en diagnóstico y tratamiento. Este estudio 

cualitativo exploró la disponibilidad de servicios sanitarios mediante 11 entrevistas a 

pacientes/familiares de diferentes ciudades. Se analizaron cuatro dimensiones: 1) Medios diagnósticos: 

escasez de pruebas genéticas y laboratorios especializados; 2) Medicamentos específicos: disponibilidad 

limitada; 3) Infraestructura: problemas de accesibilidad física; 4) Capacidad diagnóstica: falta de 

especialización (tiempo promedio diagnóstico: 3 años, con 4-7 profesionales consultados previamente). 

Los resultados evidenciaron atención fragmentada, errores diagnósticos frecuentes y carencia de 

abordaje integral. Se destaca la necesidad de fortalecer el sistema de salud para esta población 

vulnerable. 
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Abstract 

Rare diseases in Bolivia face diagnostic and treatment challenges. This qualitative study assessed 

healthcare availability through 11 interviews with patients/families from multiple cities. Four 

dimensions were analyzed: 1) Diagnostic tools: scarcity of genetic testing and specialized labs; 2) 

Specific medications: limited availability; 3) Infrastructure: physical accessibility issues; 4) Diagnostic 

capacity: lack of expertise (average 3-year diagnostic delay, 4-7 prior consultations). Findings revealed 

fragmented care, frequent misdiagnoses, and lack of comprehensive approaches. Strengthening health 

systems for this vulnerable population is critical. 
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