
Síntomas y gravedad de los problemas 

que concurren en la condición de salud 

de las personas con una enfermedad rara

Miguel Garcia Ribes. Medico de Familia

Coordinador del GdT sobre Genetica Clinica y ER de la SEMFyC

Curso de Formación de Formadores para la Evaluación de la Discapacidad en 

personas con Enfermedades Raras y personas con Sordoceguera 



¿Por qué atencion primaria? 

 Cubre, o deberia cubrir, al 100% de la poblacion

 Es la puerta de entrada al SNS

 Se estima que cada medico de familia tiene en su 
cupo unos 20 pacientes con una ER

 Los medicos de familia abordan a sus pacientes 
siguiendo el modelo biopsicosocial



Algoritmo diagnóstico del paciente con ER



Conocimientos de los médicos 
acerca de las ER

Ignora las características de ER: 38%.

Malinterpreta sus necesidades: 46%.

Reconocen solo Ers visibles: 29%.

Ignoran los recursos disponibles: 95%



Como se perciben los pacientes con ER en 

las consultas

 Pacientes demandantes e hiperfrecuentadores, 

elevada co-morbilidad (“me vuelve loca”)

 Actividad  propia  de las “consultas de los 

especialistas”

 Conocimiento escaso de las ER (“no tengo ni idea”)

 Paciente “informado”  ( “me  estresa”)

 Escasa coordinación entre niveles asistenciales.

 Lucha contra el sistema y la burocracia



La Vida es como una 

caja de bombones…

…nunca sabes qué te va a tocar.



 Prevalencia: 0,1 – 0,9 / 10.000

 Herencia: Autosomica Recesiva

 Producción de sudor con un alto contenido en 

sales y de secreciones mucosas con una 

viscosidad anormal,  s/t pulmones y páncreas

 Mala calidad vida y mortalidad precoz.

 Tto: Soporte. Trasplantes. C. genético.

 Es una Enfermedad Rara

Fibrosis Quística



Telangiectasia Hemorrágica Hereditaria 

(Enf. de Rendu-Osler-Weber)

 Prevalencia: <1,5/10.000

 Herencia: AD  - Displasia vascular 

 Epistaxis (espontáneas y recidivantes)

 Telangiectasias muco-cutáneas

 Fistulas A-V (pulmón, SNC, digestivo…)

 Tto: Soporte  ( transfusional por anemia 

severa)

 Mala calidad de vida. Es una Enf. Rara





Enf. De Von Hippel-Lindau
 Prevalencia  0,1-0,9 /10.000

 AD, mutación gen supresor de tumores. 20% 

mut. de novo. Inicio edad adulta

 Predisposición al cáncer : retina y cerebelo, 

hemangioblastomas, Ca. Células renales, 

feocromocitoma, CCR.

 No existe tto curativo, la cirugía es el más 

eficaz.

 Dx. prenatal  y consejo genético. Es ER 



Acondroplasia

 Prevalencia  0,1-0,9 /10.000

 AD, más del 90% son mutación de novo 

en gen FGFR3. 

 Forma más frecuente de displasia ósea. 

EE cortas con hiperlordosis lumbar, 

macrocefalia, frente alta y nariz silla.

 Tto paliativo ortopédico /quirúrgico.

 Es una Enfermedad Rara





Síndrome de Williams

 Prevalencia inferior a 1-5/10.000

 Enf. Genética, por deleción espontánea en el 

cromosoma 7q11.23. 

 Clínica: Discapacidad intelectual, Estenosis 

Aórtica y pulmonar, rasgos faciales típicos 

”cara de duende”, laxitud articular, Hiperacusia

 No existe tratamiento curativo

 Es una Enfermedad Rara





 Prevalencia inferior al 1/10.000 

 Tumor cutáneo maligno

 Al margen de su evolución y pronóstico, hay toda 
una atención protocolizada alrededor de él en el 
sistema sanitario. 

 Todos los cánceres excepto el de pulmón, mama, 
hígado y colon podrían ser considerados por 
prevalencia enfermedades raras.

 No son enfermedades raras 

Melanoma



Leucodistrofia Metacromática

 Prevalencia  0,6/10.000

 Enf. Neurodegenerativa (acumulación de 

sulfátidos). Déficit  Arilsulfatasa  A

 Herencia: Autosómica Recesiva

 Deterioro cognitivo y motor progresivo.

 Mal pronóstico y mala calidad de vida

 Tto: Tx Médula, Ttº enzima sustitutiva

 Es una Enfermedad Rara



Glucogenosis Tipo V ó

Enf. MacArdle
 Prevalencia: Desconocida.

 Enf. por depósito de glucógeno, por déficit de 

Miofosforilasa.

 Herencia : A. Recesiva.

 Intolerancia precoz al ejercicio: dolor, fatiga y 

contracturas

 Mioglobinuria,  y riesgo de rabdomiolisis.

 Es una ER -



Sindrome de Wolfram

 Prevalencia 1/160.000

 AR. Inicio en la infancia.

 DIDMOAD: Diabetes insípida, mellitus tipo 

I, atrofia óptica y sordera

 Tto. Sintomático

 Mala calidad de vida, evoluciona 

progresivamente a muerte temprana

 Es una ER



Enfermedades raras
 Enfermedad crónica de baja prevalencia. (menos de 5 por 10.000)

 Elevada morbimortalidad

 Afectación significativa de la calidad de vida

 Son pacientes con necesidades especiales generalmente no cubiertas

 Falta de interés en su investigación, en el desarrollo de fármacos para 
su tratamiento y en general en la atención de los pacientes que las 
padecen.



Baja prevalencia   y  
alta morbi-
mortalidad

Base genética 
(80%) y escasa 
investigación

Diagnóstico 
difícil, costoso 
y prolongado 
en el tiempo

Carecen de 
tratamiento.   

Medicamentos 
huérfanos

Europa: 29 
millones

España : 3 
millones 

10-15 
p.c/MAP

La paradoja de la rareza
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El firmamento de las ER
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UNIVERSO DE LAS  ER:

Múltiples condicionantes

Físico

Familiar

Laboral

Social 

Psicológico 

Abordaje 
INTERDISCIPLINAR

Enfoque BIO-PSICO-
SOCIAL

Actitudes: 
EMPODERAMIENTO



Participación proactiva y

estrategia de autocuidado de los pacientes

para mejorar la salud y la calidad de vida

Clave para superar la dificultad en la atención

desde los servicios socio-sanitarios

Prerrequisito para la salud

Empoderamiento



A s o c i a c i o n i s m o

Psicológico: Identificación como grupo que 
encara problemas similares

Biomédico: Promueven investigación. 
Mejoran salud y calidad de vida. 

Epistemológico: Sus experiencias constituyen 
conocimiento diferente al de los profesionales 

de la salud.

Político: Creen legítimo participar en la toma 
de decisiones sobre todo lo que les afecte.

Biomédico: Promueven investigación. 
Mejoran salud y calidad de vida. Biomédico: Promueven investigación. 

Mejoran salud y calidad de vida. 



Acceso al diagnóstico correcto

 Información

Promocion del conocimiento científico

Eliminar barreras 

Calidad asistencial equitativa y simétrica

Coordinacion

Necesidades de los pacientes



estudio ENSERIO



¿Qué necesitan los médicos para 
mejorar la atención?

Tiempo para la atención adecuada del paciente.

Formación específica en ERs que les permita
tratar al paciente y empatizar con él.

Recursos online o material de apoyo.

Que se generen infraestructuras asistenciales o
que se den a conocer las existentes.

Protocolizar la atención al paciente.

Potenciar la coordinación de los distintos
niveles asistenciales.



Obstaculos…



La asistencia sanitaria 

¿un cajón de-sastre?



La elevada demanda asistencial



La dispersión en la consulta



La falta de formación especifica
Graves Basedow, Enfermedad de

Hipotiroidismo Familiar

Zollinger Ellison, Síndrome de

Enfermedad ósea de von Recklinghausen

Sotos, Síndrome de

Enfermedad de Simmond

Enanismo de Lorain-Levi

Distrofia adiposo genital

Nelson, Síndrome de

Conn, Síndrome de

Hiperplasia Suprarrenal Congénita

Hipoadrenalismo

Wermer, Sindrome de

Síndrome Carcinoide

Gottron, Síndrome de

Kwasiokor

Marasmo

Pañal Azul, Síndrome de

Fenilcetonuria

Tirosinemia Hereditaria

Aminotrasferasa de Aminoácidos Ramificados, Déficit de

Homocistinuria

Aciduria Arginino Succínica

Aciduria Glutárica Tipo I

Hiperprolinemia, Tipo II

Hyperaminoaciduria

Pompe, Enfermedad de

Galactosemia

Malabsorción Congénita de Sucrosa Isomaltosa

Glicoproteína Deficiente en Carbohidrato, Síndrome de

Hiperlipoproteinemia de Fredickson tipo II o  III

Hipertrigliceridemia Familiar

Broad Beta, Enfermedad de

Berardinelli Seip, Síndrome de

Enf. de Wolman tipo III

Lipomatosis de Launois-Bensaude

Hipergammaglobulinemia policlonal

Paraproteinemia monoclonal

IgM cadena pesada, enfermedad de

Macroglobulinemia de Waldenstrom

Pseudocolinesterasa, Déficit de

Wilson, Enfermedad de

Pseudohipoparatiroidismo

Fibrosis Quística

Protoporfiria Eritropoyética

Peritonitis paroxistica familiar**

Maroteaux Lamy, Síndrome de

C1 Estearasa (tipo 2 con ascitis), Deficit de la

Sulfatasa, Déficit de**(que sulfatasa?)

Agammaglobulinemia Primaria

Nezelof, Síndrome de

Inmunodeficiencia combinada

APECED, Síndrome

Autoinmune linfoproliferativo, Síndrome

Anemia Perniciosa

Anemia megaloblastica familiar

Síndrome de Minkowski- Chauffard

Fosfoglicerol Quinasa, Déficit de

Talasemia Minor

Anemia de Células Falciformes

Anemia Hemolítica Adquirida Autoinmune

Hemolítico Urémico, Síndrome

Marchiafava Michelli, Síndrome de

Anemia de Blackfan Diamond

Anemia Sideroblástica

Hemofilia A

Hemofilia B

Factor XIII, Déficit de

Antifosfolipídico, Síndrome

Síndrome de desfibrinización

Antitrombina III, Déficit de

Púrpura de Schonlein Henoch

Fechtner, Síndrome de

Trombocitopenia Esencial

Agranulocitosis Adquirida

Granulomatosis infantil

Banti, Síndrome de

Mielofibrosis Idiopática

Binswanger, Enfermedad de

Korsakoff, Síndrome de (no alcohólico)

Síndrome de Kanner

Rett, Síndrome de

Neurosis Obsesivo Compulsiva

Anorexia Nerviosa

Gilles de la Tourette, Síndrome de

Distonía paroxistica nocturna

Mutismo selectivo

Epilepsia, Hemiplejia y Retraso Mental

Machado Joseph, enfermedad de

Seitelberger, enfermedad de

Rett, Síndrome de

Pick, Enfermedad de

Reye, Síndrome de

Degeneración Cortico Basal

Atrofia Olivopontocerebelosa

Atrofia Dentatorubropallidoluisiana (DRPLA)

Huntington, Enfermedad de

Distonía Mioclónica Idiopática

Disfonía Crónica Espasmódica

Síndrome de las piernas inquietas

Ataxia de Friedreich

Paraplejía Espástica Hereditaria

Disinergia cerebelar miotónica de Hunt

Roussy Levy, Síndrome de

Ataxia Telangiectasia

Atrofia Muscular Espinal Infantil

Kennedy, Enfermedad de

Mill, enfermedad de

Siringomielia

Claude Bernard Horner, Síndrome de

Esclerosis múltiple

Devic, Enfermedad de

Balo, Enfermedad de

Marchiafava Bignami, Enfermedad de

Parálisis Cerebral infantil NEOM

Foville, síndrome de

Epilepsia Mioclónica juvenil

Landau Kleffner, Síndrome de

Quiste Aracnoideo

Hipoventilación Central Congénita, Síndrome de la

Kleine Levin, Síndrome de

Quiste de Tarlov

Dejerine Sottas, Enfermedad de

Charcot Marie Tooth, Enfermedad de

Neuropatía Sensorial Hereditaria, tipo II

Refsum, Enfermedad de

Parálisis Supranuclear Progresiva

Guillain Barre, Síndrome de

Miastenia Gravis

Distrofia Muscular Congénita Tipo Fukuyama

Miopatia escapulo peronea

Thomsen, Enfermedad de

Distrofia Retininiana Hialina

Cogan Reese, Síndrome de

Hipertensión Pulmonar Primaria

Miocarditis de Células Gigantes



La falta de Infraestructuras



La falta de coordinación



Y ventajas…



Hablemos en psicosocial… expertos 

en comunicar…



Los equipos multidisciplinares de 

Atención Primaria

Matrona

Médico de

familia

DUEFisioterapeuta

Asistente

social

Pacientes



“Vuelva usted mañana… o la semana 

que viene…”



“Conociendo las fuentes”

http://www.minoritarias.org/es/main.htm
http://www.minoritarias.org/es/main.htm
http://www.mtas.es/
http://www.mtas.es/


El Protocolo DICE-APER: una 

herramienta de formación



Uso de internet por los usuarios/pacientes

Encuesta del Observatorio Nacional de Telecomunicaciones 2011

http://www.ontsi.red.es/ontsi/


No existen herramientas “generales” para 

ayudar al personal sanitario a mejorar la 

atención de los pacientes en ER

 Las ER son muy numerosas y heterogéneas 

pero la inmensa mayoría presentan 

necesidades comunes

 INTERNET es accesible desde la gran 

mayoría de las consultas medicas de nuestro 

país



Cubrir las necesidades de los pacientes con 

ER en AP

Coordinación

Acompañamiento

Cubrir las necesidades del medico de AP a la 

hora de atender pacientes con ER

 Información - Formación

Protocolizar la atención

Creación de circuitos/equipos asistenciales



Diagnostico

 Información

Coordinación

Epidemiología

Atención Primaria

Enfermedades Raras



Se accede desde la direccion:

 http://dice-aper.semfyc.es

Ya accesible desde varias webs: SEMFyC, 

FEDER, IIER, SEMG… y la intranet de 

algunos Servicios de Salud

Va dirigido a TODOS los profesionales 

sanitarios

Presencia en buscadores como primera 

entrada

http://dice-aper.semfyc.es/


Relevancia del protocolo

Es la única herramienta disponible, no existe 

nada parecido a ninguna escala

A lo largo de 2015 el numero de visitantes se ha 

multiplicado por 10

El 15% de los visitantes lo hacen desde fuera 

de España

Se esta implementando como una herramienta 

de consulta en los programas de gestión de 

historias clínicas de algunas CCAA





¿Cómo sabemos si es una ER?



Buscador de ER



Codificación de las ER



Fichas informativas



Buscador por síntomas y signos





Coordinación con otros niveles 

asistenciales
    

Estimado/a colega, 

 

Soy el/la Dr./Dra. NOMBRE APELLIDO1 APELLIDO 2, médico de familia del 

Centro de Salud NOMBRE DEL CENTRO DE SALUD en NOMBRE DE LA 

CIUDAD Y PROVINCIA DEL PACIENTE, y tengo el placer de dirigirme a ti 

porque D/Dª NOMBRE APELLIDO1 APELIDO 2 DEL PACIENTE es una de las 

personas  pertenecientes a mi cupo de pacientes. Como sin duda conoces, padece una 

enfermedad de las denominadas como “raras” conocida como NOMBRE DE LA 

ENFERMEDAD y siguiendo el protocolo de actuación en Atención Primaria que 

SEMFYC ha consensuado con la organización de pacientes (FEDER), así como con 

otros organismos del Estado para la mejora de la atención sanitaria de estas personas, 

me pongo contacto contigo, contando con la autorización previa de esta persona o de 

sus tutores/padres, para cooperar contigo en todo aquello que se refiera a los cuidados 

y tratamientos que el pacientes necesite y tengan que ser administrados en nuestro 

ámbito. Al mismo tiempo, también me gustaría hacerte saber que desde mi posición 

de médico de atención primaria del paciente, estaría a tu disposición para comunicarte 

todas aquellas novedades en su curso clínico que requieran de tu supervisión y/o 

opinión como especialista. Creo que de este modo la coordinación de la atención 

sanitaria de este paciente en concreto puede verse mejorada y la información entre 

nosotros  ser más fluida. 

 

Por todo ello, te comunico mi disponibilidad en este teléfono: TELEFONO, o 

mediante este email: EMAIL. Del mismo modo, me gustaría me hicieras saber de la 

forma de contacto habitual más sencilla para futuros contactos. 

 

Atentamente,  



El registro nacional



Información sobre el biobanco



Gracias por su atención


