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Resumen

Introduccion: Las enfermedades minoritarias (EEMM) afectan al 7% de la poblacién; estimandose
15-20 casos por cupo medio de Atencion primaria (AP). Para la Comision Europea suponen una
prioridad clave de la politica sanitaria, recogiendo dentro de su estrategia general mejorar su
reconocimiento y visibilidad. Entre sus objetivos de acciones se encuentran el registro de casos y
aportar conocimiento sobre los mismos. La baja prevalencia y la dispersion de casos limita contar
con cohortes de estudio adecuadas, y es el registro y comunicacién de casos aislados o de series de
casos la base de la evidencia primaria disponible. Por otra parte, el médico de familia (MF) puede
realizar una descripcidn narrativa completa de la enfermedad y relacionar la informacion procedente
de las diferentes especialidades implicadas, con la que el paciente y su familia aporta.

Objetivos: Conocer la distribucion de EEMM atendida en nuestra UGC. Realizar la descripcion
clinica de casos de EEMM recogidos. Realizar la comunicacién cientifica de los casos incluidos en el
estudio.

Diseno: Estudio observacional, transversal, descriptivo ambispectivo, de ambito en AP, con formato
de estudio observacional de caso unico (reporte de casos) o de serie de casos, para el estudio de
Casos.

Emplazamiento: Centro de Salud Docente.

Material y métodos: La poblacion de referencia esta formada por los 10.479 pacientes adscritos a
nuestra Unidad de Gestion Clinica (UGC). Se prevé una poblacion diana de 100 pacientes calculada
segun la estimacién publicada de 10 casos por cada cupo de 1.000 pacientes. Criterios de inclusién:
pacientes que acudan a nuestra UGC con diagndstico confirmado de EEMM, estudio incompleto y/o
con sintomas de sospecha. Pacientes que presenten una forma excepcional de una enfermedad no
minoritaria. Criterios de exclusion: Negativa a participar en el estudio. No firmar el consentimiento
informado. Necesidad de estudios fuera de las posibilidades de nuestra Area Sanitaria. Pacientes
menores de 18 afios. Para evitar pérdidas por la heterogeneidad de diagndsticos, se asignara un
codigo especifico dentro de la historia digital igual para todos los casos EEMM. Semestralmente
cada MF aportard informacion censal anonimizada. Para su anadlisis se utilizaran medidas
descriptivas. Para el analisis de casos se priorizaran aquellos en los que el estudio les reporte mayor
beneficio y los que presenten situaciones clinicas de menor prevalencia. Se ha disefiado un
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procedimiento para la recogida sistematica y homogénea de informacion y se utilizard metodologia
narrativa de descripcion con formato de caso clinico.

Aplicabilidad: El estudio desde AP permite una mejor descripcion de la historia natural de la
enfermedad y aportar los determinantes psicosociales. Da visibilidad a estos pacientes dentro de la
UGC y proporciona una herramienta para el estudio integral de los mismos. Ademas, el censo nos
permite focalizar la atencidn, tener presentes a pacientes y familias y reorientar nuestra cartera de
servicios hacia las necesidades detectadas. Permite descubrir bolsas de ineficiencia en la atencion
de estos pacientes y mejorar las competencias profesionales. Este modelo es facilmente exportable y
adaptable a otras UGC, permitiendo ademas el trabajo colaborativo interunidades.

Aspectos ético-legales: Este protocolo tiene el dictamen positivo del CEI de nuestra Area.
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