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El ano 2013 ha sido declarado «Afo de las enfermedades
raras» en Espana. Las enfermedades raras (ER) son un grupo
de aproximadamente 9.000 enfermedades cronicas carac-
terizadas por una prevalencia menor de 5/10.000, elevada
morbilidad y mortalidad precoz, que necesitan una mayor
necesidad de apoyo a nuevas lineas de investigacion y trata-
miento. Ademas de una mala calidad de vida, los pacientes
que las tienen presentan numerosas necesidades de distinta
indole (sanitarias, sociales, psicologicas, economicas, edu-
cativas, etc.), la mayoria de las cuales no estan cubiertas,
a pesar de que estan contempladas por nuestro Sistema
Nacional de Salud'. Asi, pacientes y familiares afectados
requieren mas 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 mayoria se manifiesta en la infancia?, muchas de ellas
no se diagnostican hasta la adolescencia o la etapa adulta.
La relacion entre los médicos de familia y las ER desde que
estas comenzaron a visibilizarse hace ya unos 25 anos ha sido
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anecdética y puntual, pero las numerosas iniciativas surgidas
en los Ultimos afos desde las instituciones, sociedades cien-
tificas y colectivos de pacientes apuntan hacia un cambio en
esta relacion. Sirvan estas lineas para animar y fomentar la
formacion en este tema, asi como generar nuevas actitudes
ante estos enfermos.

;Por qué en los ultimos afos las enfermedades
raras estan comenzando a tener una gran
relevancia sanitaria y social? ;Cual sera el
papel del médico de familia en este contexto?

La labor de las asociaciones de pacientes ha comenzado a
dar frutos y la visibilizacion de las principales necesidades
de este colectivo, que son la coordinacion entre los nive-
les asistenciales y el acompafiamiento’, ha puesto a los
médicos de familia en primera linea en lo que a la aten-
cion a este colectivo respecta. Pero aun hay mas, la Red
Espanola de Registros de ER (SPAIN-RDR), un ambicioso pro-
yecto institucional nacional iniciado durante este ano, tiene
entre sus objetivos el que las ER se conviertan en enfer-
medades de declaracion obligatoria, una labor de registro
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que inevitablemente recaera en nuestro quehacer diario
utilizando las herramientas informaticas de gestion de la
consulta*.

¢Por qué es importante que el médico de
familia participe activamente en el
diagnostico de las enfermedades raras? ;Acaso
no son enfermedades de dificil identificacién,
de origen genético en su mayoria,

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 clinica, sin menoscabo de la utilidad del consejo gené-
tico. Por tanto, nada impide que el profesional de atencion
primaria pueda sospechar la presencia de alguna de estas
enfermedades a partir de una serie de signos o sintomas
que no acaban de encajar con las afecciones mas prevalen-
tes. La mayoria de los pacientes y familiares de pacientes
con ER demandan a su médico, a lo largo del lento (unos
10-15 afos por término medio) y dificil proceso diagnostico,
una mayor escucha activa, y para solventar ese problema
no hace falta disponer de grandes recursos técnicos o de un
gran conocimiento del tema®.

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

El nimero de pacientes con una ER dentro de un cupo
estandar oscila entre 15 y 20 dependiendo de la prevalen-
cia. Al igual que conocemos las necesidades de nuestros
pacientes con las enfermedades croénicas 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 informacion suelen ser ellos
mismos, ya que el paciente con una ER es el paradigma del
enfermo crénico informado®. Ademas, desde hace 2 afos
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.es’

¢Para qué sirve realmente este protocolo
online? ;Es realmente practico en el dia a dia
de mi consulta?

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

1. Un completo buscador de ER, con resimenes actualiza-
dos de cada una de las enfermedades, la mayoria en
castellanc®.

2. Una herramienta de diagndstico diferencial introdu-
ciendo sintomas y signos del paciente.

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

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 diagnostica.

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
sangre’®.

7. Una herramienta para coordinar la atencion 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 sera una
herramienta imprescindible para atender a los pacientes con
ER desde la consulta del médico de familia durante los pro-
ximos anos. Entre todos tenemos que hacer un esfuerzo para
que el afo 2013 sea el primer ano de las ER, y tras él, todos
los demas.
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