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El  año  2013  ha sido declarado  «Año  de  las  enfermedades
raras» en  España.  Las  enfermedades  raras  (ER)  son un  grupo
de aproximadamente  9.000  enfermedades  crónicas  carac-
terizadas por una  prevalencia  menor  de  5/10.000,  elevada
morbilidad y  mortalidad  precoz,  que  necesitan  una  mayor
necesidad de  apoyo  a  nuevas  líneas  de  investigación  y trata-
miento. Además  de  una  mala  calidad  de  vida,  los  pacientes
que las  tienen  presentan  numerosas  necesidades  de distinta
índole (sanitarias,  sociales,  psicológicas,  económicas,  edu-
cativas, etc.),  la mayoría  de  las  cuales  no  están  cubiertas,
a pesar  de  que  están  contempladas  por  nuestro  Sistema
Nacional de  Salud1.  Así,  pacientes  y familiares  afectados
requieren más  recursos  sociosanitarios  de  los  habituales,
hasta el  punto  que  han  de  destinar  entre  un  30  y un  50%
de su  presupuesto  familiar  a cubrir  estas  necesidades.  Estas
enfermedades aparecen  en  cualquier  etapa  de  la vida  y,  si
bien la  mayoría  se manifiesta  en  la  infancia2,  muchas  de ellas
no se  diagnostican  hasta  la  adolescencia  o  la etapa  adulta.
La relación  entre  los médicos  de  familia  y  las  ER  desde  que
estas comenzaron  a  visibilizarse  hace  ya  unos  25  años  ha sido
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anecdótica  y puntual,  pero  las  numerosas  iniciativas  surgidas
en los últimos  años  desde  las  instituciones,  sociedades  cien-
tíficas y  colectivos  de  pacientes  apuntan  hacia  un  cambio  en
esta relación.  Sirvan  estas  líneas  para  animar  y  fomentar  la
formación en este  tema,  así  como  generar  nuevas  actitudes
ante estos  enfermos.

¿Por  qué en los  últimos  años las enfermedades
raras están  comenzando a tener una gran
relevancia  sanitaria y social?  ¿Cuál será el
papel  del médico de  familia en este  contexto?

La  labor  de las  asociaciones  de pacientes  ha comenzado  a
dar frutos  y  la  visibilización  de las  principales  necesidades
de este  colectivo,  que  son la  coordinación  entre  los  nive-
les asistenciales  y  el  acompañamiento3, ha puesto  a los
médicos de  familia  en  primera  línea  en  lo  que  a  la  aten-
ción a  este  colectivo  respecta.  Pero  aun  hay  más,  la  Red

Española de  Registros  de ER (SPAIN-RDR),  un  ambicioso  pro-
yecto institucional  nacional  iniciado  durante  este  año,  tiene
entre sus  objetivos  el  que  las  ER  se  conviertan  en  enfer-
medades de  declaración  obligatoria,  una  labor  de  registro
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que  inevitablemente  recaerá  en  nuestro  quehacer  diario
utilizando  las  herramientas  informáticas  de  gestión  de la
consulta4.

¿Por qué  es  importante que el  médico de
familia participe  activamente en el
diagnóstico de  las enfermedades raras? ¿Acaso
no son  enfermedades de difícil identificación,
de  origen  genético en su mayoría,
territorio de los  especialistas  hospitalarios en
la mejor de las  circunstancias?

Si bien  es  cierto  que  se estima  que  el  80%  de  las  ER son
de  origen  genético,  3 de  cada  4  se pueden  diagnosticar  por
la  clínica,  sin  menoscabo  de  la  utilidad  del consejo  gené-
tico.  Por  tanto,  nada  impide  que  el  profesional  de  atención
primaria  pueda  sospechar  la  presencia  de  alguna  de  estas
enfermedades  a partir  de  una  serie  de  signos  o  síntomas
que  no  acaban  de  encajar  con las  afecciones  más  prevalen-
tes.  La  mayoría  de los  pacientes  y  familiares  de  pacientes
con  ER  demandan  a su médico,  a lo largo  del  lento  (unos
10-15  años  por  término  medio)  y  difícil  proceso  diagnóstico,
una mayor  escucha  activa,  y  para  solventar  ese  problema
no  hace  falta  disponer  de  grandes  recursos  técnicos  o  de  un
gran  conocimiento  del tema5.

¿Estamos hablando de  9.000 enfermedad-
es?¿De  dónde saco yo  tiempo y recursos  para
estudiarlas? Si apenas tengo  tiempo  para
llevar al día a mis «otros»  pacientes. . .

El número  de  pacientes  con  una  ER  dentro  de  un  cupo
estándar  oscila  entre  15  y  20  dependiendo  de  la prevalen-
cia.  Al  igual  que  conocemos  las  necesidades  de  nuestros
pacientes  con  las  enfermedades  crónicas  habituales,  que
ocupan  casi  la  mitad  de  nuestro  trabajo  diario,  desde  la
SEMFyC  recomendamos  que  cada  médico  detecte  y actua-
lice  sus  conocimientos  en  las  ER  concretas  de  sus  pacientes,
sabiendo  que  la  mejor  fuente  de  información  suelen  ser  ellos
mismos,  ya  que  el  paciente  con una  ER es  el  paradigma  del
enfermo  crónico  informado6.  Además,  desde  hace  2 años
los  médicos  de  familia  contamos  con una  potente  plata-
forma  online  de  acceso  libre  y  gratuito  que  puede  ser de
gran  utilidad  para  este  cometido,  el  Protocolo  DICE-APER:
http://dice-aper.semfyc.es7

¿Para qué sirve realmente  este  protocolo
online?  ¿Es  realmente práctico en el día  a día
de  mi  consulta?

Desarrollado  por el  Grupo  de  Trabajo  sobre  Genética  Clínica
y  ER  de  la  SEMFyC  en colaboración  con  el  Instituto  de Inves-
tigación  de  ER (IIER)  del Instituto  de  Salud  Carlos  III, esta
plataforma  nos permite  acceder  desde nuestra  consulta  a
las  siguientes  herramientas:

1.  Un  completo  buscador  de  ER,  con resúmenes  actualiza-
dos  de cada  una  de  las  enfermedades,  la  mayoría  en
castellano8.

2. Una  herramienta  de diagnóstico  diferencial  introdu-
ciendo  síntomas  y  signos  del  paciente.

3. Un  sistema  de consulta  online  con  los  profesionales  del
IIER  para  orientar  el  diagnóstico.

4.  Un  listado  de  recursos  de utilidad  para  profesionales  y
pacientes  relacionados  con las ER,  incluyendo  un listado
actualizado  de los  centros  de referencia  nacionales  a
donde  derivarlos  en caso de sospecha  diagnóstica.

5.  Un  acceso  directo  al  Registro  Nacional  de Pacientes  con
ER,  desde  el  cual  se puede  registrar  a  los  pacientes.

6.  Un  enlace  al Biobanco  Nacional  de Muestras  de
Pacientes  con  ER,  desde  el cual  se  informa  del  proce-
dimiento  a seguir en  caso  de que  el  paciente  estuviera
interesado  en colaborar  donando  una  muestra  de
sangre9.

7.  Una  herramienta  para  coordinar  la  atención  a los  pacien-
tes  con  el  resto  de médicos  especialistas  que  se  encargan
de  su  caso.

Sin  duda,  este  protocolo  se perfila  como  lo  que  será una
herramienta  imprescindible  para  atender  a los  pacientes  con
ER  desde  la consulta  del  médico  de familia  durante  los  pró-
ximos  años.  Entre  todos  tenemos  que  hacer un  esfuerzo  para
que  el  año  2013  sea  el  primer  año  de las  ER,  y tras  él,  todos
los  demás.
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