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Guia para Nuevos y Futuros Pacientes

Acerca de esta guia

Esta Guia para Nuevos y Futuros Pacientes es un documento que acompaiia a la
Esclerodermia FAQ,MR también disponible a través del sitio web principal:
www.Sclerodermalnfo.org. Piense en el documento Esclerodermia FAQ como el Manual del
usuario de 50 paginas que viene con su nuevo televisor de 65 pulgadas de alta definicion.
Esta Guia es el equivalente de la Guia de introduccion que también vino con el televisor. Si
bien esta Guia incluye informacién basica extraida de la Esclerodermia FAQ, ésta tiene un
enfoque muy diferente.

Ademas de dar una descripcion basica de la esclerodermia, esta disefiada para ayudar a
que los pacientes obtengan un diagnoéstico lo mas rapido y preciso posible. Le ayuda a
estar mejor preparado para sus visitas al médico y también incluye informacién acerca de
las pruebas y procedimientos que se ordenan cominmente a los pacientes con
esclerodermia. Después de una breve descripcidon de como se trata la esclerodermia,
también incluye alguna informacién que ayudara a los miembros de su familia a entender
mejor lo que usted, como paciente de esclerodermia, esta atravesando.

Esto es lo que se incluye en esta Guia:

e Esclerodermia en general - Esta seccion inicial da una descripcién general de la
familia de enfermedades de la esclerodermia y se analiza la poblacion afectada, las
posibles causas y los sintomas tipicos.

e Diagndstico de esclerodermia - Diagnosticar a alguien con esclerodermia puede ser
una tarea larga y dificil, incluso para un especialista con mucho entrenamiento en
enfermedades autoinmunes. Sin embargo, las etapas iniciales de diagnoéstico de
esclerodermia se realizan, la mayoria de las veces, por un médico de atencion
primaria (MAP) como un internista, un especialista en medicina familiar, o una
enfermera profesional con poca o ninguna experiencia con una enfermedad tan rara
como la esclerodermia. Esta seccion de la Guia esta disefiada para ayudarle a usted y
a su MAP a evitar problemas comunes que pueden resultar de la solicitud de pruebas
diagnosticas equivocadas.

e Preparacion para su visita al médico - Esta seccién de la Guia le ayuda a estar
mejor preparado para hacer un mejor uso del tiempo al visitar a su médico de
cabecera o a los especialistas. Incluye algunas preguntas sugeridas y otra
informacién que le ayudara a asegurarse de que estas visitas sean lo mas productivas
posible.

¢ Pruebas rutinarias e iniciales - En esta seccion se describen muchas de las pruebas
comunes que se pueden ordenar para ayudar durante las etapas de diagndstico, o
mas adelante, si usted es diagnosticado con algun tipo de esclerodermia finalmente.


http://www.sclerodermainfo.org/

e Revision del tratamiento de esclerodermia - Esta seccion de la Guia ofrece una
vision general de los enfoques del tratamiento de la esclerodermia, incluyendo
algunos que se consideran experimentales o alternativos.

e Una nota para los familiares y amigos - La esclerodermia no sélo afecta al paciente,
afecta a todos los miembros de la familia y a la pareja Esta seccion de la Guia puede
ayudar a los familiares y amigos a entender mejor lo que el paciente con
esclerodermia esta pasando y cémo pueden servir de apoyo.

Usted podria preguntarse sobre la parte del titulo de este documento: "y los futuros
pacientes”. Siusted aun no ha sido diagnosticado con esclerodermia, ;por qué esta
buscando informacién acerca de esta enfermedad tan rara? La verdad es que el
diagnostico de la esclerodermia, como se discutird mas adelante en este documento, a
veces puede ser muy dificil. La mayoria de las personas comienzan su proceso diagnostico
con un médico de atencion primaria (MAP), por lo general un médico de Medicina Familiar,
Medicina Interna, o cada vez mas frecuente, con una enfermera profesional. Muchos MAP
veran tan so6lo uno o dos pacientes con esclerodermia en toda su carrera. En ultima
instancia, los pacientes con esclerodermia tienen que estar bajo el cuidado de un
reumatdlogo - alguien que se enfoca en las enfermedades autoinmunes como la artritis
reumatoide, el lupus, o esclerodermia. A pesar de esto, muchos reumat6logos ven muy
pocos pacientes con esclerodermia y s6lo un pequefio ndmero de ellos se especializan en
esta enfermedad, ya que es mucho menos comun que otras enfermedades autoinmunes
que ellos tratan.

Al inicio del proceso de diagnostico, un MAP con experiencia puede sospechar que un
paciente cursa con una enfermedad autoinmune y solicitar pruebas diagnosticas iniciales
para tratar de limitar los posibles diagnosticos (Se pueden generar grandes problemas si
se ordenan las pruebas equivocadas - se discutird mas adelante). Los resultados de las
pruebas iniciales pueden ser suficientes para sugerir que el paciente tiene una enfermedad
autoinmune, pero sin pruebas adicionales, no estara claro si el paciente tiene lupus,
escleroderma, o Enfermedad Mixta del Tejido Conectivo (EMTC). En este momento, si
usted es el paciente, probablemente ha buscado en Internet informacién sobre todas estas
enfermedades y puede haber ubicado este sitio web durante su busqueda y haberlo
revisado adn sin tener un diagnostico claro de esclerodermia.

Ademas, en esta era moderna, es muy comuin que cuando los pacientes sospechan que algo
no estd bien empiezan a investigar sus sintomas en Google buscando mas informacién, por
ejemplo, fenomeno de Raynaud, ardor de estémago, los dedos hinchados, etc. Silos
pacientes saben hacer busquedas exhaustivas en Google, es posible encuentren paginas
que los lleven a pensar (por lo general de forma incorrecta) que estan en una etapa
avanzada de esclerodermia y tienen s6lo unos pocos meses de vida! Sobre todo ahora que
no pueden respirar (porque estan en panico) y su corazon late con fuerza, encuentran que
tienen incluso mas sintomas de lo que pensaban, lo que confirma la gravedad de su
diagndstico de Google. Uno de los objetivos de esta pagina web y de este documento es dar
informacién clara y precisa para calmar el panico generado por la revisiéon de varias
fuentes, las cuales pueden ser aterradoras; y dar al paciente las guias correctas para
ayudarlo a avanzar junto a sus proveedores.

Otra categoria de pacientes que tal vez lean este documento son los que han pasado por el
proceso (a veces largo) de obtener realmente un diagnéstico y quieren aprender mas

acerca de su enfermedad, para poder entender mejor lo que tienen y como compartir esta
informacién con su familia y amigos. Esta nueva Guia es un buen lugar para empezar, pero



cuando usted esta buscando obtener informacién mas detallada sobre el diagnostico y los
tratamientos de esclerodermia, debe referirse al articulo principal Esclerodermia FAQ .

Revision general de Esclerodermia

La esclerodermia (literalmente "piel dura") es un término genérico para una familia de
enfermedades raras que tienen como factor comun el engrosamiento anormal de la piel
(fibrosis). Sin embargo, no todos los pacientes con esclerodermia presentan cambios en la
piel. En algunas variantes de la enfermedad, los cambios en la piel ocurren de manera
temprana y se desarrollan de manera rapida. En otras formas de esclerodermia, los
cambios en la piel ocurren tardiamente después de que el paciente ha desarrollado otros
sintomas y, en casos muy raros, pueden no presentarse sintomas importantes.

Hay dos grupos principales de la familia de enfermedades de la esclerodermia: localizada y
sistémica, como se muestra en el siguiente diagrama:
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sobre las formas localizadas de esclerodermia, el enfoque tanto de la Esclerodermia FAQ
como de esta Guia es el de las formas sistémicas de esclerodermia.

Esclerodermia Esclodermia
Sistemica Difusa

Dentro de las formas sistémicas de la esclerodermia, hay tres variantes principales de la
enfermedad: difusa, limitada y los sindromes de superposicion Las formas de
esclerodermia sistémica que progresan mas rapidamente se agrupan en una categoria
llamada esclerodermia difusa. En la literatura, este tipo de esclerodermia es llamada
esclerosis sistémica cutanea difusa (dcSSc por sus sigla en inglés). Esta forma de
esclerodermia sistémica, se caracteriza tipicamente por el rapido desarrollo del
engrosamiento de la piel que comienza con las manos y la cara y se extiende a los brazos y
el tronco. Las personas con esclerodermia difusa tienen mayor riesgo de desarrollar
afectacion de drganos internos mas temprano en el curso de la enfermedad. Los sistemas
de 6rganos internos que se ven afectados dependen, en cierta medida, del tipo de
esclerodermia difusa que tiene el paciente, segtin lo indique su perfil de anticuerpos.



La segunda categoria de esclerodermia sistémica es llamada esclerodermia limitada. La
palabra "limitada" se refiere al hecho de que la afectacion de la piel en esta forma de la
enfermedad suele limitarse a los brazos y las piernas, y a veces, la cara. En la
esclerodermia limitada también hay una significativa afectacion de drganos internos,, pero
por lo general, se desarrolla mas lentamente que en la forma difusa. En la literatura, este
tipo de esclerodermia es llamada esclerosis sistémica cutanea limitada (1cSSc por sus sigla
en inglés). Vale la pena sefalar que esta forma de esclerodermia solia ser conocida como
Sindrome CREST, y todavia se pueden encontrar muchos articulos que utilizan el término
antiguo. Aunque la esclerodermia limitada progresa mas lentamente y tiene un mejor
pronostico que la esclerodermia difusa, las diferentes variantes de esclerodermia limitada
(basado en el perfil de anticuerpos) tienen diferentes complicaciones posibles a largo
plazo.

En la tercera categoria de la esclerodermia sistémica hay grupo variado de sintomas que
generalmente se conoce como esclerodermia de sindromes de superposicion. En este tipo
de esclerodermia, el paciente presenta sintomas muy especificos de esclerodermia, pero
también tiene sintomas que también se presentan en otras enfermedades autoinmunes,
como el lupus o la miositis (inflamacién de los musculos). Un ejemplo de esto, es la
enfermedad mixta del tejido conectivo donde el paciente tiene sintomas que son comunes
tanto en la esclerodermia con el lupus y la miositis. Son los anticuerpos especificos los que
determinan el tipo de sindrome de superposicién.

Poblacion afectada

Estudios recientes estiman que en los EE.UU. la incidencia de nuevos casos es de 20 por
millén de adultos (unos 4.800 casos nuevos por afio en base a la poblacién actual de
Estados Unidos) y que la prevalencia actual es de 240 casos por millon de adultos
(alrededor de 60.000 casos activos totales). El Colegio Americano de Reumatologia calcula
que esta cifra puede ascender hasta 100.00 personas en los EE.UU. Una serie de estudios
internacionales sugieren que esclerodermia es mucho mas frecuente en los Estados Unidos
que en otros paises. Estas diferencias regionales pueden ser una consecuencia de:
diferencias en la susceptibilidad genética a la esclerodermia, distintas exposiciones a
posibles desencadenantes ambientales, diferentes criterios de diagnéstico, o una
combinacién de estos factores.

La esclerodermia puede ocurrir a cualquier edad, pero los sintomas comienzan mas
frecuentemente a mediados de la vida (25-45 afios). Las formas difusas y limitadas de
esclerodermia son muy raras en los nifios. La enfermedad es aproximadamente 4 veces
mas comun en mujeres que en hombres.

El vinculo genético para esclerodermia es relativamente débil. Los familiares cercanos de
un individuo afectado tienen mas probabilidades de padecer otro tipo de enfermedades
autoinmunes como son la artritis reumatoidea, la enfermedad de Hashimoto
(hipotiroidismo autoinmune), la enfermedad de Graves (hipertiroidismo autoinmune) o el
lupus. Es mas, los parientes cercanos del paciente con esclerodermia pueden tener niveles
mas elevados de anticuerpos antinuclerares (ANAs) que la poblacion general, pero sin
tener ningln sintoma de ninguna enfermedad autoinmune.

cCausas

La causa exacta de la esclerodermia es desconocida. Hay una serie de factores ambientales
que parecen estar relacionados con la esclerodermia o con enfermedades similares,
incluyendo la exposicién al polvo de silice, cloruro de vinilo, resinas epoxi, y otros



disolventes organicos. Varios estudios han mostrado alguna evidencia de la agrupacion
geografica, lo que también es consistente con los posibles factores de riesgo ambientales.
Es mejor considerar a la esclerodermia como una enfermedad con dos componentes: la
susceptibilidad genética y un evento desencadenante, por ejemplo, la exposicion al polvo
de silice o a disolventes organicos.

Hay un poco de apoyo a la investigacion de la idea de que un subgrupo de pacientes con
esclerodermia puede tener infecciones sistémicas como posible desencadenante de la
enfermedad. Sibien no se han realizado estudios que vinculen directamente a la
enfermedad de Lyme a la esclerodermia, hay investigaciones que sugieren que la
enfermedad de Lyme puede ser un detonante de esclerodermia en pacientes susceptibles.

Sintomas

Un aspecto importante a tener en cuenta sobre la esclerodermia es que aunque hay
sintomas comunes para los diferentes tipos de la enfermedad, existe una gran variabilidad
en cuanto a que sintomas se desarrollaran y en qué orden.

La esclerodermia a menudo comienza con el fendmeno de Raynaud (los dedos de las
manos, y a veces de los pies, pierden circulacion y se vuelven blancos después de estar
expuestos al frio). El fenomeno de Raynaud generalmente (pero no siempre), precede por
varios meses a los cambios en la piel en la esclerodermia difusa y por varios afios en la
esclerodermia limitada. Otros sintomas iniciales pueden ser dolor en las articulaciones,
rigidez matutina, hinchazén y enrojecimiento de las manos, fatiga y/o pérdida de peso.

Sin embargo, es importante sefialar que el fendémeno de Raynaud no es raro en la
poblacién general sin ninguna otra enfermedad subyacente, especialmente entre las
mujeres jovenes. Esta forma de la enfermedad de Raynaud es llamada "fenémeno de
Raynaud primario”. Una caracteristica clave es que con el Raynaud primario, la prueba de
anticuerpos anti-nucleares (ANAs) es negativa, mientras que con el fenémeno de Raynaud
que acompana la esclerodermia u otros trastornos autoinmunes (Raynaud secundario), la
prueba de ANAs suele ser positiva. La gran mayoria de las mujeres jovenes que presentan
sintomas de Raynaud desde su adolescencia nunca tendran una prueba ANAs positiva, ni
cualquier dafio a nivel sistémico, ni cambios en la piel. Sin embargo, en un pequeino
porcentaje de esta poblacidn, la aparicion temprana de los sintomas de Raynaud sera
seguida (afios mas tarde) de la conversion a positiva de su prueba ANAs y de la aparicién
de sintomas adicionales de esclerodermia.

El primer sintoma clinico especifico que sugiere un diagndstico de esclerodermia es el
engrosamiento de la piel que comienza como hinchazén de los dedos y las manos. La
hinchazo6n suele ser peor en la mafiana y se reduce mas tarde en el dia, especialmente en
las primeras etapas de la enfermedad. Mas tarde, la piel se vuelve dura, brillante, y gruesa.
En la esclerodermia difusa, estas areas de induraciéon son muy extensas y tipicamente
aparecen en ambos lados del cuerpo. En la forma mas limitada, el engrosamiento de la piel
suele estar restringido a las manos, los pies y la cara. Con el tiempo, se produce la pérdida
de tejido y la piel se vuelve mas coloreada.

Las personas con esclerodermia limitada suelen tener sintomas de Raynaud durante afios
(con frecuencia de 5 a 10 afios) antes de que se aparezcan otros signos de esclerodermia.
Sin embargo, incluso en la forma limitada, hay casos raros en que se puede presentar
afectacion de érganos internos sin ser precedida por sintomas de Raynaud. Los pacientes
con esclerodermia limitada son menos propensos que los pacientes con enfermedad difusa
a desarrollar dafios severos a nivel de los pulmones, el corazén o los rifiones; aunque todas



estas complicaciones pueden ocurrir tardiamente en el proceso de la enfermedad. Muchos
pacientes con esclerodermia limitada eventualmente desarrollan un conjunto de sintomas
al que se le conoce con el acronimo CREST - el antiguo nombre de la esclerodermia
limitada. CREST es un acrénimo derivado de los cinco sintomas mas prominentes del
sindrome:

e (- calcinosis, depdsitos de calcio dolorosos en la piel. Se presenta como pequeias
masas duras, localizadas en los dedos, antebrazos, u otros puntos de presion.

e R-Elfendémeno de Raynaud. Este se caracteriza por la pérdida intermitente de
circulacién a diversas partes del cuerpo - en particular los dedos (manos y pies), la
nariz y/o los oidos después de la exposicion al frio y provoca sensaciones de
hormigueo, entumecimiento y/o dolor. Esto puede resultar en la ulceracion y
necrosis de las yemas de los dedos y en algunos casos graves, llevar a la amputaciéon
de los dedos afectados.

e E -disfuncidén esofagica, reflujo (acidez), es la dificultad para tragar causada por
cicatrizacion interna del eséfago. Si los sintomas de acidez no son bien controlados,
la exposicidn repetitiva al acido eventualmente puede conducir a una condicién
precancerosa conocida como eséfago de Barrett. El eséfago puede llegar a tener
areas que estan estrechas y causan dificultad para tragar. El intestino delgado
también puede perder la capacidad de empujar los alimentos hacia el intestino
grueso, lo que conduce a la mala absorcién y el aumento de crecimiento bacteriano
en el intestino delgado.

e S - esclerodactilia, engrosamiento y endurecimiento de la piel en los dedos de
manos y pies.

e T - telangiectasia, puntos rojos en las manos, las palmas, los antebrazos, la cara y los
labios.

Dependiendo del perfil particular de anticuerpos de los pacientes con diagnostico de
esclerodermia limitada, éstos pueden tener mayor riesgo de desarrollar insuficiencia renal,
fibrosis pulmonar o hipertension arterial pulmonar, pero estas complicaciones suelen
ocurrir mas tardiamente que en la esclerodermia difusa. La fatiga severay el dolor
muscular también son sintomas muy comunes.

En la esclerodermia difusa, por lo general hay un intervalo corto (semanas o meses) entre
el desarrollo de la enfermedad de Raynaud y la aparicién de otros sintomas adicionales
importantes y, en algunos casos, el fendmeno de Raynaud no sera el primer sintoma. Los
cambios relativamente rapidos de la piel a menudo se producen en los primeros meses de
la enfermedad y contintian progresando en los préximos 2 a 3 afios. Esto suele ir seguido
de una remisidn parcial de los cambios en la piel, la cual se adelgaza o a veces regresa a su
grosor normal. La fibrosis severa de la piel, especialmente en los dedos y las manos, puede
causar discapacidad significativa. La esclerodermia difusa también puede incluir una
amplia gama de complicaciones potenciales, incluyendo la inflamacién dolorosa de los
musculos, fatiga severa, inflamaciéon de los dedos y/o manos, problemas gastrointestinales,
fibrosis pulmonar, hipertension arterial pulmonar, insuficiencia renal progresiva, y
problemas cardiovasculares. La afectacion de 6rganos internos a menudo ocurre temprano
en la esclerodermia difusa y puede ser el sintoma inicial de presentacion.

La informacién detallada sobre los sintomas de la esclerodermia se incluye en la
esclerodermia FAQ.



Diagnostico Inicial de Esclerodermia

Obtener un diagnostico correcto cuando se tiene alguna forma de esclerodermia a veces
puede ser un proceso largo y frustrante que, literalmente, puede llevar afios! Esta seccion
de la Guia para Nuevos y Futuros Pacientes explica por qué esto es, a menudo, el caso y
proporciona informaciéon para pacientes (y sus médicos) que puede ayudar a hacer el
diagndstico un proceso mucho mas rapido y mas facil.

Veamos un ejemplo de lo que sucede en el mundo real:

Una mujer de 42 afios de edad ha estado teniendo sintomas de Raynaud durante varios
meses, pero no penso mucho en ello en el pasado. Después de todo, ella vive en
Minnesota y los inviernos alla son duros. Sin embargo, dltimamente ha estado teniendo
mas acidez de lo habitual. Ademas, durante el dltimo par de semanas ha notado que sus
manos estan hinchadas, especialmente por la mafana. Asi que ella va a Internet para
buscar estos sintomas. Si ella es habil en las busquedas de Google, visitara multiples
paginas web y en dos minutos se habra diagnosticado en la etapa tardia esclerodermia
difusa, con menos de un afio de vida. Ella también se dara cuenta, de repente, de que
estd teniendo dificultad para respirar (en su panico), lo que confirma que sus pulmones
ya estan dafiados. También puede sentir palpitaciones de corazon, otro sintoma de la
etapa tardia se revela!

Presa del panico, ella llama a su MAP - una muy agradable (y competente) doctora en
medicina familiar que ha visto durante afios. Finalmente llega a ver a su médica un par
de dias mas tarde. La doctora escucha su historia y dice que "probablemente no es
nada, mucha gente siente mas ardor de estdbmago a medida que envejecen y los dedos
de las personas son mas hinchados por la mafiana. Ademas, el fenémeno de Raynaud
no es raro, especialmente en las mujeres. Yo no me preocuparia por eso, pero puedo
hacer una prueba de anticuerpos antinucleares (ANAs) sélo para asegurarnos que no
es nada mas grave. Si usted tiene una enfermedad autoinmune, su prueba de AN As muy
probablemente sera positiva." La doctora ordena una prueba de ANAs con un panel de
perfil de anticuerpos automatico, si la prueba resulta ser positiva. Dias mas tarde, la
doctora recibe los resultados de la prueba - la prueba de ANAs es negativa. Asi que ella
llama a su paciente y dice: "todo esta bien - no se preocupe por eso, tome Prilosec para
el ardor de estbmago y me llama en unos meses si las cosas no mejoran."”

Por desgracia, si la prueba de ANAs se realizé utilizando un método muy comun que se
llama la prueba Multiplex, existen investigaciones recientes que indican una probabilidad
hasta el 43% (en funcidn del sistema de diagndstico Multiplex en particular) que la prueba
negativa sea errénea (un falso negativo) para los pacientes con esclerodermial!

Diagnostico - Paso 1: Prueba de ANAs

(La siguiente discusién es un poco técnica, pero MUY importante, asi que animo). Durante
muchos afos, las pruebas de ANAs se realizaron utilizando un método llamado de
inmunofluorescencia indirecta (comunmente abreviado como IFI). Esto tiene una
fiabilidad muy alta y es la mejor manera de probar la presencia de anticuerpos anti-
nucleares. Sin embargo, es una prueba compleja, requiere mucho tiempo, y depende de
personal de laboratorio altamente capacitado. Recientemente, muchos laboratorios
comerciales y algunos laboratorios de los hospitales mas grandes han cambiado su rutina
procesamiento de los ANAs y el seguimiento de las pruebas de anticuerpos especificos a




inmunoensayos en fase sélida (ELISA o EIA) o a una técnica relacionada conocida como
plataforma Multiplex. Estas nuevas técnicas son menos costosas que la I[FI. Sin embargo,
estos nuevos métodos de pruebas s6lo pueden detectar un subconjunto limitado de los
anticuerpos especificos que son el objetivo de las pruebas (normalmente 8-13), en
contraste, con la IFI se pueden detectar entre 100 y 150 diferentes anticuerpos posibles.
Como resultado, con estos métodos de ensayo alternativos es mas probable que no se
detecten autoanticuerpos relevantes y se obtenga un falso resultado negativo ANAs, como
se indic6 anteriormente. Esto puede tener un impacto importante en el diagndstico
esclerodermia. Si los resultados de los analisis iniciales ANAs son negativos para el MAP
que ordend la prueba de ANAs sin conocer estos datos, este puede ser el comienzo (en
algunos casos) de afios de limbo de diagnéstico para los pacientes. Para el momento en que
finalmente se repita la prueba para ANAs por el método de IFI,, sus sintomas habran
progresado y podran ser mas dificiles de tratar.

Ironicamente, si usted hubiese tenido el mismo panel de ANAs hace 15 afios, la prueba
inicial habria sido realizada por IFI, dando un resultado mas exacto. Esto plantea un
interrogante importante en cuanto a si el diagndstico actual de esclerodermia esta siendo
comprometido o no por el uso de estos nuevos métodos de prueba, menos costosos.

Desafortunadamente, pocos médicos de atencion primaria (y algunos reumatélogos
también) son conscientes de estos problemas metodoldgicos con la deteccién de ANAs, y
sobre todo de la posibilidad de los falsos resultados negativos. El Colegio Americano de
Reumatologia en un documento de posicion en el afio 2011 aborda estos problemas y
recomienda que las pruebas realizadas por IFI "deben seguir siendo el estandar de oro
para la deteccién de ANAs". Si bien es cierto que las pruebas de ELISA y Multiplex ANAs
son, por lo general, consistentes con la prueba de ANAs por IFI, si un resultado inicial
ANAs realizado por ELISA o ensayo Multiplex es negativo, es muy importante que la
prueba sea repetida por IFI para confirmar los resultados negativos.

Sin embargo, aproximadamente entre el 2% y el 10% de los pacientes (segun el estudio)
con sintomas sistémicos esclerodermia son ANA-negativos, incluso cuando se hace por IFI.
En algunos casos, este resultado negativo es falso. Existen diferentes maneras para hacer
pruebas de ANA mediante IF], por ejemplo, se pueden utilizar células humanas o células de
roedores para realizar la prueba. Por lo general, en EEUU las pruebas de ANAs por IFI se
realizan utilizando células humanas. Pero si por el contrario, la prueba IFA se hace con
otros tipos de células y el paciente tiene uno de los tipos de anticuerpos esclerodermia
comunes (llamado anti-centromero o ACA), existe una alta posibilidad de que este
anticuerpo no sea detectado y el resultado final de los ANAs sea falsamente reportado
como negativo.

En la mayoria de los casos, la prueba de ANAs se vuelve positiva con el tiempo. Cuando
esto ocurre, el diagnostico se vuelve muy dificil, esto se discute mas adelante. Sin embargo,
vale la pena sefialar que el nivel de ANAs es estable en el tiempo y no hay evidencia de que
el nivel de ANAs se correlaciona con la gravedad de la enfermedad.

Entonces, ;qué significa esto para alguien que esta empezando el proceso ser
diagnosticado con Esclerodermia? Al leer esta informacion sobre las pruebas de ANAs, es
posible que usted sepa mas acerca de este tema que casi todos los médicos de atencién
primaria (y que algunos reumatdlogos que no han leido sobre esta investigacion). Educar a
su médico puede ser una cosa muy dificil de hacer, pero en este caso, es muy importante
asegurarse de que él/ella sepa acerca de la metodologia de analisis de los ANAs y que, por



lo tanto, pueda ordenar el tipo de prueba correcta. Mas adelante en el documento se
discute como llevar esta interaccidén potencialmente dificil con su médico.

Diagnostico - Paso 2: Pruebas de anticuerpos especificos

En realidad, y a pesar de la discusidn anterior, es correcto que su médico ordene
inicialmente una prueba de ANAs con la prueba de anticuerpos adicional, siempre y
cuando el/ella sea consciente de qué método se esta utilizando para hacer la prueba. La
realidad es que la mayoria de las veces, la prueba ANAs hecha con cualquiera de los tres
métodos va a terminar con el mismo resultado. Es una practica comtn en la mayoria de los
laboratorios que si una prueba de ANAs hecha por ELISA o Multiplex termina con un
resultado positivo, el procedimiento estandar es volver a ejecutarlo por IFI para confirmar
el resultado positivo, y también obtener el nivel de anticuerpos (una medida de la
actividad de anticuerpos) y luego ejecutar un panel de anticuerpos especificos de la
enfermedad (véase mas adelante). El problema es que la prueba por IFI no se realiza para
confirmar un resultado negativo, lo que puede retardar el diagnostico si se trata de un
falso negativo.

Una vez que un paciente con sospecha de esclerodermia tiene una prueba de ANAs
positiva, el paso a seguir es la deteccion de anticuerpos especificos que se utiliza para
ayudar a determinar qué tipo de esclerodermia sistémica tiene el paciente o puede llegar
desarrollar en el futuro. Tenga en cuenta que, a veces, cuando un paciente llega por
primera vez con unos pocos sintomas, el médico de atencién primaria con experiencia
puede detectar algunos signos que sugieren una enfermedad autoinmune como una
posible causa de los sintomas. El fendmeno de Raynaud de aparicion tardia es el sintoma
principal que, cuando esta presente, debe sugerir al MAP la posibilidad de una enfermedad
autoinmune subyacente. Si una paciente de sexo femenino desarrolla el fenémeno de
Raynaud en la adolescencia o a principio de la segunda década de la vida, por lo general se
trata de una enfermedad de Raynaud primaria, lo que significa que no hay una enfermedad
autoinmune desencadenando los sintomas y éstos suelen sélo ser molestos para la
paciente. So6lo en un pequefio nimero de casos, un trastorno autoinmune subyacente si se
llega a desarrollar. Si el médico de atencién primaria atiende a un paciente que desarrolla
Raynaud primario después de los 30 afios de edad y no hay otra explicacién posible, por
ejemplo, el efecto secundario de una medicacién, un trabajador de la construccién con
dafo por vibracién, ciertos problemas circulatorios, entonces debe solicitar al menos
pruebas de ANAs como parte del estudio diagnostico.

Una vez se determine que el paciente tiene un resultado positivo de ANAs, el siguiente
paso es hacer un panel de anticuerpos adecuado para tratar de averiguar lo que puede
estar pasando. Normalmente, esto no un paso separado, ya que la mayoria los médicos
solicitan un analisis de ANAs con un panel de anticuerpos reflejo, pero si la prueba se
ejecuta por separado (por una prueba de IFI), entonces el médico debera ordenar el panel
de anticuepos después de recibir los resultados.

Este panel es especifico para la enfermedad probable. Por ejemplo, si el paciente presenta
los sintomas descritos en el ejemplo anterior (enfermedad de Raynaud, ardor de estémago,
los dedos hinchados), el médico puede darse cuenta de que la esclerodermia es un
diagndstico probable y ordenar un panel especifico para esclerodermia. Sin embargo, los
sintomas son demasiado ambiguos en la mayoria de los casos, por lo tanto, el panel debera
incluir los anticuerpos mas comunes que podrian estar presentes en diferentes
condiciones autoinmunes como el lupus, el trastorno mixto del tejido conectivo (TMTC) y
la esclerodermia. Como el enfoque de la esclerodermia FAQ y esta Guia es sobre



esclerodermia sistémica, no estoy incluyendo la informacion sobre anticuerpos especificos
a otros trastornos autoinmunes.

La mayoria de los pacientes esclerodermia sistémica tendra una prueba positiva para uno
de los tres anticuerpos relacionados con la sclerodermia: anticuerpos anti-Scl-70
(topoisomerasa I), anticuerpos anti-Centrémero (ACA), o anticuerpos anti-ARN
polimerasa III. El anticuerpo anti-Scl-70 es altamente especifico para una de las formas
difusas de la esclerodermia sistémica y el anticuerpo anti-centrémero esta altamente
correlacionado con una variante esclerodermia limitada. Histéricamente, sélo los
anticuerpos anti-Scl-70 y anti-centroémero fueron asociados con las dos categorias
generales de esclerodermia sistémica: difusa y limitada. El anticuerpo anti-ARN
polimerasa III es ahora reconocido como un tercer anticuerpo principal relacionado con la
esclerodermia. Los pacientes con anticuerpos anti-ARN polimerasa III se ubican en la
categoria difusa, pero el perfil de sintomas especificos es diferente al de los sintomas
tipicos mostrados por los pacientes con los anticuerpos anti-Scl-70.

Ademas de estos tres anticuerpos principales, hay una serie de otros anticuerpos se han
asociado con diferentes subtipos de esclerodermia sistémica. Sin embargo estos
anticuerpos se detectan con mucha menor frecuencia y las pruebas comerciales para
algunos de estos anticuerpos no estan disponibles. La Esclerodermia FAQ tiene
informacién detallada acerca de estos tres anticuerpos principales, asi como de otros
anticuerpos relacionados que son menos comunes (ver la secciéon de Anticuerpos de
Esclerodermia FAQ para mayor informacion).

Diagnostico - Paso 3: Pruebas Clinicas adicionales

Cuando visite a su médico para tratar de entender lo que esta pasando, sus sintomas
especificos también ayudaran al médico a decidir qué pruebas adicionales debe hacer,
incluso si él/ella no esta seguro de cual puede ser el diagndstico. Ademas de realizar las
pruebas de ANAs y de anticuerpos especificos, el médico también decide realizar pruebas
adicionales incluso antes de recibir los primeros resultados de laboratorio. Por ejemplo, si
durante su visita se determina que usted esta teniendo dificultad para respirar o dificultad
para hacer ejercicio, se pueden ordenar pruebas adicionales, como una prueba de funcién
pulmonar (PFP), un ecocardiograma, o un TAC, para evaluar sus pulmones. Si usted indica
que usted esta teniendo ardor o dificultad para tragar, puede referirlo a un
gastroenterdlogo para una endoscopia de vias digestivas o a un examen de manometria
esofagica. Su médico también puede querer asegurarse de que sus rifiones estan
funcionando bien con pruebas de laboratorio. Todas estas pruebas se describen en mas
detalle en la Esclerodermia FAQ.

,Una vez su médico tenga suficientemente informacion basado en sus sintomas iniciales y
en los resultados del laboratorio, es posible que él/ella ordene muchas de estas pruebas
aunque usted no esta teniendo sintomas, debido que en las primeras etapas de la
esclerodermia, usted puede tener cambios internos sutiles que aiin no estan causando
sintomas, pero que pueden ser tratados oportunamente si se detectan a tiempo. Las
pruebas recomendadas/standar para los pacientes recién diagnosticados con
esclerodermia se discuten méas adelante en esta Guia.

Diagnostico - Paso 4: Poniendo todo junto

Ahora que su médico le ha realizado una serie de pruebas de laboratorio, evalué sus
sintomas clinicos, e hizo las pruebas adicionales que consider6 pertinentes, usted deberia
tener un diagndstico definitivo - correcto? Desafortunadamente, en muchos casos no es
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tan facil. Echemos un vistazo a los criterios diagnodsticos para esclerodermia. Hasta el afio
2013, los criterios de diagndstico para la esclerodermia se basaron en un criterio estandar
que se adopt6 en 1980. En el 2013, el Colegio Americano de Reumatologia y la
organizacion europea correspondiente publicaron un nuevo conjunto de normas basadas
en la evidencia para diagnosticar formalmente la esclerodermia. Estas nuevas normas
tienen en cuenta una serie de sintomas que se asocian fuertemente con la esclerodermia,
por ejemplo, el grado de engrosamiento de la piel (si esta presente), sindrome de Raynaud,
la ampliacién capilar del lecho ungueal, la presencia de cualquiera de los tres anticuerpos
principales relacionados con esclerodermia mencionados anteriormente, etc. Esto sin
duda ayudara a los médicos a diagnosticar a mas pacientes con esclerodermia. Sin
embargo, estos nuevos estandares fueron desarrollados para hacer mas facil la
investigacion sobre la esclerodermia, pero no para ayudar a los médicos a diagnosticar
pacientes con la enfermedad. El articulo de investigacidon que describe estos nuevos
estdndares menciona esto, pero a menos que uno lea el articulo detalladamente (que casi
ni los médicos van a hacer), no se dara cuenta de esto. Debido a la forma en que la
investigacion se llevo a cabo en el desarrollo de estas nuevas normas, muchos de los
sintomas que estan fuertemente asociadas con esclerodermia no se incluyen, por ejemplo,
sintomas gastrointestinales tales como ardor o dificultad para tragar, o incluso sintomas
importantes, como la crisis renal por esclerodermia (CRE).

El nuevo estandar de diagnostico incluye un sistema de puntos facil de usar, se asigna un
valor numérico a los diversos sintomas clinicos. Si el nimero total de puntos es de 9 o
mayor, entonces el paciente cumple con los criterios formales (de investigacion) para el
diagndstico de esclerodermia. Sin embargo, no se distingue entre los subtipos
esclerodermia (por ejemplo, limitada o difusa). Ademas, si el médico ignora los sintomas
adicionales, él/ella puede decidir (incorrectamente) que el paciente no tiene
esclerodermia porque su puntaje total es inferior a 9. Esto se explica con detalle en la
Esclerodermia FAQ

Otro reto en el diagnostico es que los resultados de las pruebas de laboratorio a veces no
son del todo claras, o el perfil de sintomas no encaja en el patréon "normal"” para la
esclerodermia (u otra enfermedad autoinmune). Resulta que un pequefio nimero de
pacientes tienen sintomas presentes en mas de una enfermedad autoinmune, por ejemplo,
alguna forma de esclerodermia combinada con alguna variante de lupus. Estas situaciones
de "entrecruzamiento” son muy dificiles de entender y diferentes médicos, incluso los
especialistas, pueden interpretar los sintomas del paciente de manera diferente. La buena
noticia es que esto no es muy comun. La mala noticia es que si usted es uno de los
pacientes con sintomas y resultados ambiguos en las pruebas, es posible que tenga
dificultades para conseguir un diagnostico preciso. Sin embargo, en la mayoria de los
casos, los tratamientos utilizados se basan mas en los sintomas que en el diagnoéstico
formal. En consecuencia, los tratamientos no tendran mucha diferencia porque no son
dirigidos a la enfermedad. Por desgracia, en los EE.UU. en particular, las compafiias de
seguros de salud a menudo deciden qué tratamientos estan dispuestos a cubrir a partir del
diagnoéstico formal.

Preparese para sus Visitas al médico

En caso que ésta no sea su primera visita, mucha de la informacién de esta seccién sera util
en visitas futuras.
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Nota general: - La esclerodermia y otras enfermedades autoinmunes son enfermedades
crénicas, lo que significa que usted y su proveedor estaran en una relacién de trabajo
durante un largo tiempo. Debido a esto, es muy importante que usted sienta que su
proveedor se tome el tiempo para escuchar sus preguntas y preocupaciones y también que
esta dispuesto a escuchar sus propias ideas acerca de como le gustaria seguir adelante con
sus decisiones de atenciéon médica. El hecho de que usted esté leyendo este documento (y
el mucho mas completo Esclerodermia FAQ) significa que usted quiere entender su
enfermedad (potencial) e involucrarse en las decisiones de tratamiento. Si usted siente
que su médico no esta dispuesto a escucharlo, es posible que deba considerar el cambio a
un médico diferente.

Cosas que debe llevar a su cita médica

¢ Un cényuge, pareja, un familiar o un amigo en buen estado de funcionamiento.
;Qué quiero decir con "buen estado de funcionamiento"? Basicamente, usted necesita
una persona sensata con usted, ya que puede estar emocionalmente alterado cuando
enfrente por primera vez la posibilidad de tener una enfermedad grave. Su reaccién
es completamente normal y hasta saludable, ya que demuestra que usted no esta en
la negacion de que algo grave esta pasando. La persona que lo acompafia en sus
visitas al médico debe ser capaz de escuchar con atencidén lo que dice el médicoy
tomar notas para revisar después. El/ella también necesita saber las preguntas que
usted queria preguntar a su médico para asegurarse de que las preguntas sean
contestadas. Es muy comun que las personas habladoras y normalmente asertivas se
cierren completamente durante una visita al médico, su acompafante estara alli para
asegurarse de que usted obtenga todas las respuestas necesarias.

e Una lista de cosas para preguntar. Si ésta es su primera visita al médico para
discutir los sintomas, o si ésta es la primera visita desde que su proveedor indico que
es posible que tenga esclerodermia (entre otras posibilidades), tendra muchas
preguntas. Ademas de las preguntas que usted ya tiene en su lista personal, aqui hay
algunos temas adicionales para discutir con su médico que usted no podria haber
pensado:

o Asegurese de que cada médico tiene acceso a su historia clinica y
resultados de pruebas de laboratorio. Como muchos pacientes con
esclerodermia pueden dar fe, el viaje de diagnostico de la esclerodermia puede
ser largo e involucra muchos médicos diferentes. Por ejemplo, mientras que la
mayoria de la gente comienza con una visita a un proveedor de atencion
primaria (médico de medicina familiar, internista o enfermera profesional), el
proceso de diagnostico frecuentemente implica visitas a varios especialistas,
por ejemplo, neurélogos, gastroenterélogos, reumatologos, entre otros. Si tiene
la suerte de pertenecer a una clinica grande o una organizacion para el
mantenimiento de la salud (HMO por sus siglas en inglés), es cada vez mas
probable que todos sus proveedores tengan facil acceso a un sistema
centralizado de registro médico electronico (RME). Esto significa que cada
proveedor puede ver todos los resultados de las pruebas de laboratorio, rayos X,
los resultados de las pruebas de funcion pulmonar y resimenes de sus visitas al
médico.

Sin embargo, si usted vive en una comunidad pequefia o no pertenece a una
HMO con una amplia gama de especialistas, entonces es muy probable que su
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MAP le remita a especialistas que no estan directamente relacionados con su
consultorio o su centro médico, ya sea durante la fase de diagnoéstico o durante
los tratamientos. En estos casos, otros los médicos normalmente no tienen un
acceso facil a su historia clinica. En teoria, cuando el MAP lo envia a un
neur6logo para una consulta, él enviara su historia clinica pertinentes y
resultados de laboratorio (después de firmar un formulario de autorizacién). En
la practica, a veces la historia clinica no es enviada, o es enviada pero el
especialista no tiene acceso a la informacién durante la visita.

La pregunta que usted debe hacerse si es remitido a un especialista es : "él/ella
tendra acceso directo en linea a mi historia clinica y a los resultados de pruebas
de laboratorio?" El médico puede no saber directamente la respuesta a esto en
todos los casos, pero su personal lo sabra o podra averiguarlo facilmente. Si hay
alguna posibilidad de ser remitido a otro médico que no tiene acceso inmediato
a su historia clinica, entonces usted necesita convertirse en su propio sistema de
registro médico. Por esta razon, desde su primera visita al médico, asegtirese de
obtener una copia de todas las notas de cada visita y lo mas importante - de
todas las pruebas que le ordene el médico asi no sea capaz de entender el
significado de los resultados de laboratorio. Cuando usted va a la consulta con
un especialista, traiga todos estos expedientes médicos en caso de que el
especialista no los tenga disponibles. La mayoria de las veces no los necesita,
pero lo ultimo que quiere hacer es perder el tiempo en una visita al médico
porque el médico no conoce los resultados de su perfil de anticuerpos reciente y
decide ordenar pruebas innecesarias por falta informacién.

;.Cuantos pacientes con esclerodermia ha visto a su proveedor? La
esclerodermia es una enfermedad poco frecuente y las probabilidades de que un
médico joven de atencién primaria nunca haya visto un paciente con
esclerodermia (o si lo hicieron, no se dieron cuenta) son altas. Incluso muchos
reumatdlogos tendran poca o ninguna experiencia con pacientes con
esclerodermia. Normalmente los reumatélogos ven muchos pacientes con
artritis reumatoidea, lupus y otras enfermedades reumaticas, pero debido a la
rareza de la esclerodermia, la mayoria de los reumatélogos tendran poca
experiencia en el diagndstico y tratamiento de esta compleja familia de
enfermedades.

El hecho de que su proveedor pueda no haber tratado directamente con una
gran cantidad de pacientes con esclerodermia, no significa en absoluto que
usted necesita encontrar un nuevo proveedor. En muchas ciudades, usted no
sera capaz de encontrar un proveedor con mucha experiencia tratando
pacientes con esclerodermia. Lo que busca es un proveedor que esté dispuesto
a escuchar y aprender acerca de usted y de ser necesario, aprender sobre
esclerodermia. El mejor proveedor es a menudo el que puede responder
algunas de sus preguntas con "No sé, pero déjeme investigar y le dejo saber” y
luego procede a hacer exactamente eso!

Por cada prueba solicitada, incluyendo pruebas de laboratorio, pregunte
lo que el proveedor esta tratando de saber. Si este viaje es una asociacién con
su proveedor (es), entonces usted necesita saber lo que esta pasando, paso a
paso.
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Aqui encontramos una de las partes dificiles. Como se sefial6 anteriormente en
este documento, una de las primeras pruebas que puede ordenar su médico de
atencién primaria es una prueba de ANAs. Después de leer la explicacién
anterior, ahora usted es consciente de la necesidad de esta prueba se realice,
s6lo con inmunofluorescencia indirecta (IFI) o que si se hace por ELISA y el
resultado es negativo, entonces la prueba de ANAs debera ser repetida por IFI
para confirmar el resultado negativo.

e Sisuproveedor indica que él/ella esta pidiendo una prueba de ANAs (si él sospecha
cualquier posibilidad de una enfermedad autoinmune subyacente), entonces usted
necesita preguntarle qué método se utiliza para hacer la prueba de ANAs (lo cual
puede causar molestias). En algunos casos, él/ella no sabra la respuesta, o le dira que
no importa ya que todas las formas de hacer una prueba de ANAs son igualmente
confiables. Como se mencioné anteriormente, un falso resultado negativo en la
prueba de ANAs puede crear problemas importantes en el diagnoéstico. Si el resultado
de su prueba de ANAs es negativo por un método diferente de la IF], es necesario
insistir en que se confirme por IFI.

e Como esta interaccion con el médico puede resultar incdmoda, en la pagina web de
Scleroderma Education Project se incluye un documento escrito sobre Cémo realizar
las pruebas de ANAs y la medicién de anticuerpos correctamente. Este documento ha
sido revisado por varios expertos en esclerodermia y por el director médico de uno
de los centros diagndsticos de referencia mas grande de los Estados Unidos. Usted
puede imprimir este documento corto y llevarlo a la consulta médica el dia de la
consulta. El documento se encuentra en la seccion de Médico de la pagina web.

A veces la mejor manera de tener esta discusion con su médico es decir: "Tal vez no
entendamos los detalles detras de la recomendacion del Colegio Americano
Reumatologia, pero por favor acordemos seguir adelante con la prueba de ANAs
realizada por IFI, o acordemos en repetir la prueba por IFI si la prueba se realiza por
cualquiera de los otros dos métodos y el resultado es negativo. Si el resultado de mi
prueba de ANAs es negativo por ambos métodos, entonces voy a tener la seguridad
de de los sintomas no son explicados por problema autoinmune subyacente y que
tendremos que buscar la explicacion en otra parte".

Si su médico no esta dispuesto a escuchar sus preocupaciones, entonces tal vez usted
esta con el médico equivocado.

Pruebas Béasicas y Rutinarias

Si alin no ha sido diagnosticado, pero visita a su médico con sintomas, es probable que
él/ella ordene pruebas adicionales especificas para esos sintomas e incluso puede estar
ordenando otras pruebas para tratar de determinar lo que estd pasando. Por ejemplo, si
usted estad quejandose de falta de aire, ademas de ANAs y otras pruebas especificas, es
probable que solicite otro tipo pruebas, incluyendo una prueba de funciéon pulmonar
(PFP), un ecocardiograma o también una tomografia computarizada. Si tiene dificultad
para tragar o acidez estomacal severa, se puede ordenar una endoscopia de vias digestivas
altas o una manometria esofagica. Estas pruebas se discuten con mas detalle en el
Escleroderma FAQ. Sin embargo, si los sintomas iniciales son menos preocupantes en un
principio, por ejemplo, sélo los dedos hinchados por las mafianas, el fenomeno de Raynaud
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y la acidez ocasional, entonces es probable que el enfoque se limite a las pruebas de
diagnostico (y tal vez se ordenen medicamentos que podrian ayudar al fenémeno de
Raynaud y ardor de estdmago). Sin embargo, si la prueba de diagndstico en tltima
instancia indica que tiene o puede desarrollar una de las formas de esclerodermia, su
meédico debe ordenar una serie de pruebas para tratar de determinar si esta desarrollando
problemas que alin no estan causando sintomas clinicos, pero que en un futuro los cause.
Esto le permitira iniciar los tratamientos sin esperar hasta que los sintomas clinicos mas
evidentes comienzan a ocurrir. Como la esclerodermia avanza a un ritmo muy variable,
puede que nunca desarrolle ciertos sintomas, pero es muy prudente evaluar estos
sintomas regularmente para detectarlos lo antes posible si se presentan.

Aqui estan algunas pruebas iniciales y evaluaciones que deben ser ordenadas cuando se le
diagnostica, ya sea esclerodermia activa o potencial, incluso si usted no tiene sintomas
especificos (ver Esclerodermia FAQ para mas detalles). Algunas de estas pruebas deben
repetirse regularmente, incluso si continta sin sintomas clinicos. Tenga en cuenta que si
algiin sintoma clinico especifico (por ejemplo, falta de aliento) se desarrolla, el médico
hara un seguimiento con pruebas apropiadas en relacién con ese sintoma particular. Sin
embargo, es importante que las pruebas y evaluacion de rutina se realicen para detectar
otros problemas potenciales tan pronto como sea posible.

e Prueba de funcién pulmonar (PFP) - Este examen ayuda a detectar la posible fibrosis
pulmonar que puede o no estar causando algin sintoma clinico. Pero si los sintomas

clinicos estan presentes (por ejemplo, dificultad para respirar), da una medida
objetiva de cdmo estan funcionando los pulmones. Incluso ante la ausencia de
sintomas clinicos, esta prueba debe repetirse anualmente en todos los pacientes con
esclerodermia.

e Ecocardiograma con doppler - Esto se utiliza para detectar la hipertensién de la
arteria pulmonar. Esta prueba debe realizarse al menos una vez al afio en todos los
pacientes con esclerodermia. La combinacién de un PFP y un ecocardiograma puede
ser una herramienta eficaz para la deteccion de la hipertension arterial pulmonar
antes de que aparezcan los sintomas clinicos.

e La presidn arterial - Esto se utiliza para detectar el desarrollo de un problema renal
relativamente poco frecuente pero potencialmente grave llamado Crisis Renal por
Esclerodermia (CRE). Esta condicidn es tratable si se detecta a tiempo, pero puede
ocurrir con relativa rapidez y sin una gran cantidad de sintomas iniciales. Los
pacientes con esclerodermia difusa (ya sea anti-Scl70 positivo o ARN anti-polimerasa
[1I positivo, pero especialmente los segundos) tienen mayor riesgo de desarrollar
CRE. Elriesgo de CRE aumenta significativamente si los pacientes son tratados con
altas dosis de corticosteroides (por ejemplo, prednisolona). Los expertos
recomiendan la medicién diaria de la presién arterial a los pacientes con anticuerpos
ARN anti-polimerasa III positivos, aunque esto también se aplica para los pacientes
con anticuerpos anti-Scl70 positivos. Si usted tiene esclerodermia difusa debe
discutir este tema con su médico tratante y sobre los aspectos a buscar antes de
consultar. Cualquier elevacion subita de la presion arterial debe llamar la atencién de
su médico, quien debera realizar pruebas adicionales para averiguar que esta
pasando. Aunque la CRE es menos comun en la esclerodermia limitada, todavia
puede ocurrir y es apropiado realizar seguimientos periddicos de la presion arterial.

e Parcial de orina de rutina - Puede detectar proteinas en la orina, un indicador
probable de enfermedad renal. Incluso en pacientes que no desarrollan CRE, el
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funcionamiento del rifidon puede deteriorarse con el tiempo. Se recomienda el estudio
anual para todos los pacientes con esclerodermia.

Prueba de creatinina en sangre/tasa de filtracién glomerular (TFG) - Indica qué tan
bien estan funcionando sus rifiones para eliminar desechos de la sangre. Se
recomienda un estudio anual para todos los pacientes con esclerodermia.

La ecocardiografia y/o electrocardiografia - Pueden detectar problemas de corazon,
incluso sin sintomas activos, tales como latidos irregulares del corazén. Se
recomienda un estudio anual de pacientes con esclerodermia difusa.

Evaluacién del dolor - Esto puede ser una complicacidn significativa en los pacientes
con esclerodermia, especialmente en relacion con la fibrosis de los tejidos profundos
que causa contracturas de las articulaciones y la friccion de tendones en la forma
difusa de la enfermedad. El manejo del dolor temprano y agresivo puede mejorar la
calidad de vida del paciente y reducir la probabilidad de desarrollar depresion. Esto
debe ser evaluado en todas las visitas de rutina.

Evaluacién para la depresién - A pesar que la esclerodermia generalmente no afecta
el sistema nervioso central, ella esta definitivamente asociada con un mayor riesgo de
depresion (que se puede tratar facilmente con medicamentos antidepresivos
comunes). Si ésta no esta presente inicialmente, los pacientes deben ser evaluados e
informados que la depresién es una complicacién frecuente. Es importante indagar a
los pacientes sobre la depresion en todas las visitas rutinarias.

Evaluacién para la disfuncién sexual - Es muy comun para los pacientes con
esclerodermia, masculinos y femeninos, desarrollar algun grado de disfuncion sexual
con el tiempo. Esto debe ser evaluado desde el principio y discutido con los pacientes
en caso de que los sintomas se desarrollen. Los temas sexuales deben ser evaluados
en todas las visitas médicas rutinarias. Sin embargo, los médicos raramente
preguntan sobre esto.

Panorama General del Tratamiento

La esclerodermia no se considera actualmente una enfermedad curable. La mayoria de los
tratamientos para la esclerodermia se dividen en dos categorias generales:

Los tratamientos para los sintomas clinicos especificos, como la acidez estomacal,
dificultad para tragar, fenémeno de Raynaud, ulceracién digital, problemas renales,
etc., a menudo pueden ser bastante eficaces, especialmente durante las primeras
etapas de la enfermedad. Los tratamientos especificos para la mayoria de los
sintomas clinicos relacionados probablemente con la esclerodermia se discuten con
mayor detalle en la Esclerodermia FAQ en la seccidn titulada "Tratamientos: Los
sintomas especificos".

Tratamientos inmunosupresores: o reguladores del sistema inmume: teniendo en
cuenta que la esclerodermia es una enfermedad autoinmune y los sintomas se
desarrollan como resultado de la creacién anticuerpos por parte del sistema inmune
que atacan las células sanas, es comun que los médicos traten de reducir estos efectos
sistémicos mediante el uso de medicamentos que suprimen el sistema inmunolégico.
Hay una cantidad de diferentes fArmacos que se utilizan, incluyendo diferentes
farmacos inmunosupresores utilizados normalmente para tratar el cancer. Algunas
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investigaciones muestran alguna mejoria al corto plazo con el uso de estos farmacos,
incluyendo la reduccién de algunos sintomas, lo que resulta en una mejor calidad de
vida para los pacientes. Sin embargo, no hay evidencia que indique que los
tratamientos inmunosupresores aumentan la longevidad. La esclerodermia FAQ
incluye una lista de los medicamentos inmunosupresores utilizados, incluyendo sus
principales efectos secundarios, en la seccién titulada "Tratamientos - General:
estandar/basados en sintomas".

Ademas, hay otros dos tratamientos experimentales/alternativos que se discuten en
detalle en la esclerodermia FAQ en la seccion titulada "Tratamientos - General: basado en
la investigacion experimental / Alternativo":

Trasplante de Células Madre Autdlogas (TCMA) - (también llamado transplante de
células madre hematopoyéticas) Este es un tratamiento experimental que utiliza las
células madre del paciente para reiniciar su sistema inmunolégico. El TCMA es un
procedimiento complejo y tiene riesgos asociados con el procedimiento mismo. Sin
embargo, las tasas de mortalidad son mucho mas bajas que en los estudios iniciales
ya que los investigadores han aprendido a seleccionar mejor a los pacientes. Uno de
los principales factores de riesgo para la mortalidad de este tratamiento son las
enfermedades del corazén. Por eso, antes de ser aceptado en el estudio y de recibir
TCMA, los pacientes son examinados cuidadosamente para posibles problemas
cardiacos.

Es demasiado pronto para saber si la terapia con TACM funcionara a largo plazo
incluso si tiene éxito en el corto plazo. Sin embargo, los datos preliminares sugieren
que este tratamiento puede resultar en una mejoria inicial de los sintomas y mejorar
las tasas de supervivencia a cinco afos para los pacientes con esclerodermia difusa.
Esto sugiere que para algunos pacientes en etapas tempranas de esclerodermia
difusa rapidamente progresiva, la inclusiéon en un estudio de TCMA puede ser una
opcion apropiada para tener en cuenta.

Recambio plasmatico terapettico - Este enfoque de tratamiento se deriva de una
serie de estudios de investigacion que han documentado consistentemente que los
pacientes con esclerodermia tienden a tener elevada la viscosidad de la sangre, lo que
produce la aglutinacién excesiva de las células rojas de la sangre. Algunos
investigadores han especulado que todos los sintomas de la esclerodermia se
producen como resultado del dafo repetido a las células que recubren los vasos
sanguineos mas pequefos (microcapilares), que tedéricamente podrian ser causados
por estos globulos rojos agrupados. Un numero de investigaciones han demostrado
que un procedimiento recambio plasmatico terapéutico (en ocasiones llamado
plasmaféresis) elimina la aglutinacion de glébulos rojos por varios meses y también
produce una mejoria significativa de los sintomas. Mientras que la plasmaféresis es
costosa (comparada con los medicamentos biologicos utilizados en enfermedades con
artritis reumatoidea o lupus) ésta no tiene los riesgos que si existen con los
tratamientos que inhiben el sistema inmunitario durante un largo periodo de tiempo.
Este procedimiento esta cubierto por Medicare si la patologia del paciente amenaza
su vida y si no hay respuesta a otros tratamientos. Algunas compafiias de seguros de
salud, siguen las guias de Medicare y es probable que cubran el procedimiento
también.
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La pagina web Sclerodermalnfo.org incluye una discusién sobre el recambio plasmatico
terapéutico (RPT) en la seccién de Investigacidon.

Para los familiares y amigos

Siaun ser querido/amigo le acaban de diagnosticar cancer, usted al menos tiene una
buena idea de lo que él padece, aunque usted no sepa cdmo ayudarle. Si alguien tiene una
enfermedad cardiaca, usted también tiene una buena idea de lo que esta pasando. Sin
embargo, al escuchar que alguien tiene una enfermedad autoinmune poco frecuente como
lupus o esclerodermia, es probable que usted no tenga la menor idea de lo que son estas
enfermedades y de como afectan a su ser querido.

Todas las enfermedades autoinmunes tienen una cosa en comun - que se producen cuando
el sistema inmune ataca por error al cuerpo y destruye el tejido corporal sano. En realidad,
hay muchos tipos diferentes de enfermedades autoinmunes, la artritis reumatoidea es la
mas comun. Los pacientes con enfermedades autoinmunes, en ultima instancia, deben
estar bajo el cuidado primario de un reumatoélogo - un médico que se especializa en las
enfermedades autoinmunes. Sin embargo, con una enfermedad como la esclerodermia que
puede afectar a casi todos los 6rganos del cuerpo, es probable que el paciente tenga que
ver muchos médicos diferentes para ayudar a tratar sus sintomas.

La esclerodermia es una enfermedad cronica rara, pero también una enfermedad que tiene
una tremenda variabilidad en la forma en que afecta a los individuos. Algunos pacientes
experimentan una progresion rapida de los sintomas que pueden inclusive amenazar la
vida. Mientras que otros pacientes tienen una tasa mucho mas lenta de progresion, y si
bien pueden estar tratando con un niimero creciente de problemas a través del tiempo,
pueden vivir una vida normal.

Otra cosa importante sobre la esclerodermia, en particular, es que a menudo es una
enfermedad muy dificil de diagnosticar, especialmente cuando el paciente tiene sintomas
que pueden ocurrir en diferentes enfermedades autoinmunes. Puede tomar afios para
algunos pacientes obtener un diagnéstico correcto. Esto es a menudo un periodo de
tiempo muy frustrante para muchos pacientes y sus familias, y muchos pacientes sienten
algo de alivio cuando finalmente tienen un diagnoéstico correcto.

La esclerodermia causa, en la mayoria de los pacientes, algunos sintomas visibles a través
del tiempo, Sin embargo, como la esclerodermia afecta casi todos los érganos del cuerpo es
posible que los pacientes experimenten sintomas que no son tan visibles como dolor
muscular severo y otros dolores, fatiga debilitante, escalofrio cronico, etc. Estos sintomas
son reales y comunes, y es importante que usted entienda esto. Lo mejor que puede hacer
por su amigo o ser querido es ser solidario, leer documentos como éste para darle al
menos una idea basica de lo que él padece, y dejar que él le indique qué puede hacer para
ayudarle en esta dificil proceso.
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