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CURSO EN LA UIMP "ABORDAJE DE LOS PACIENTES CON ER EN
LA CONSULTA DE AP" El grupo de trabajo SEMFyC sobre Genetica Clinica y
Enfermedades Raras en colaboracion con el Instituto nacional de Investigacion de
Enfermedades raras (lIER}, organiza el curso MANEJO DE LAS ENFERMEDADES
RARAS EN LA CONSULTA DEL MEDICO DE FAMILIA los proximos dias 9y 10 de
septiembre dentro de las actividades de la Universidad Internacional Menendez
Felayo (LIMP) en su sede del Palacio de |a Magdalena en Santander. Dirigido al
personal sanitario interesado en eltema en general vy a los integrantes de los
Equipos de Atencion Primaria en particular, a continuacion presentamos un
pequefio resumen de lo que los asistentes pueden encontrar en el curso:"La
atencidn a los pacientes con enfermedades raras (ER) comienza a tener relevancia
=l
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FEDER

Asociaciones
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Premia FEDER 2013 & o Investigation en £
Grupo de trabajo SEMFYC “Genética Clinica y

Publi alas hace 4 horas por Miguel Garcia

TJALLER INTERACTIVO: “; PACIENTES RAROS O

MEDICOS INCOMODOS?”, LAS ENFERMEDADES
RARAS (ER) EN LA CONSULTA DE ATENCION
PRIMARIA” El taller que presentamos sumerge al asistente
durante 90-120 minutos en un recorrido interactivo en el que
descubriremos |a realidad cotidiana de los pacientes con ER
asicomo lo cerca que los tenemos en nuestra vida real, hasta descubrir quienes

] Microsoft PowerPot...

FOOW FE 1812




Difusio

tendon
FImaria

II'-.;.T: i




La primera editorial

o
EDITORIAL semFYT

R ST e

=R

Muevos retos: el médico de familia
ante las «enfermedades raras»
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ACTUALIZACION SOBRE
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PARA MEDICOS DE
FAMILIA Y SU APLICACION
EN LA CONSULTA DE
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Madrid, del @ al 11 de marzo de 2009
Escuela Nacional de Sanidad
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de Formacién Continuada

DIRIGIDO A PERSONAL SANITARIO DE
ATENCION PRIMARITA

ORGANIZA

=
semFYT

s Pl e ¢ s b

de Formacion en
r Familiar para
5 de Familia

Can I colaboracion de:

N
’?‘K InstitutoRoche

| Curso de Formacién en
Céancer Familiar para
Médicos de Familia

dad Espafiola

a de Familia y
Comunitaria
(semFYC)

o Fuencara 18; 1°B.
28004 Madrid

19 y 20 de Noviembre 2008

Organizan:
. da Géncar Hereditario,

afiola da Genética Humana (AEGH).
waww.aagh.org

de Enfermedades Raras y
da Medicina Familiar
es

GENETICA CLINICA: UN NUEVO
DESAFIO EN LA CONSULTA DE
ATENGION

PRIMARIA




Mo todo es clinica

Genética: raras y no tan raras

Migud Candla Fkes
Expcialtn o b sclicina Familiar  Gamen B aris.
oaling || Cantro Urdisle x Caresbria.

Puntos clave

W El oo, it de la problemitica de los p acimmites
con enfermedades rams (ER) ome bo s funds

percalde pasa los profesonaes de Abervcdn Frim
AR
pc bt com ER mo son arasan, 30N paden-
tes v i 0k o P
s ham de ser abordades poe su mddicode |
B B pretessts DICE-APFER &3 uns Peramients o
e de aocess Ebe

ol mvkdice de fa
Sl gerwald g




/Quién es €
paciente? i
- Aprendiendo de la e>







Conocimie

Calidad asistencial

Medicamentos Hueéerfanos e intervenciones
quirurgicas (diferencias en acceso y coste de
tratamiento).




Recursos

Falta de infraestrt
de las existentes

Mas comunicacion y coordinacion
AP /Especializada




Act|V|da
especialis

Conocimientc
idea”) -
Paciente “informado”

Escasa coordinacion entre niveles
asistenciales.

Lucha contra el sistema y la burocracia




Asesoriay O

Ser escuchados

Empatia




Plan de asistencia sanitaria en Atencion
Primaria. Protocolo DICE-APER
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BIENVENIDOS AL PROTOCOLO DICE DE
ATENCION PRIMARIA DE ENFERMEDADES RARAS (DICE-APER).

£QUE SON LAS ENFERMEDADES RARAS?

Las Enfermedades Raras (ER) son, en general, un
conjunto de enfermedades cronicas muy diversas que
se caracterizan por su baja prevalencia (menos de 5
por cada 10000 habitantes), elevada morbiidad, y
mortalidad precoz. Ademds, su baja prevalenca ha
condicionado hasta hace bien poco el gque R
investigacion alrededor de elas sea escasa y los
tratamientos en la mayoria de los casos inexistentes.
Se entiende, por tanto, que los pacientes que las

OBJETIVOS DEL PROTOCOLO DICE-APER

1.- Diagnostico (D): Identfficar a las personas que
tienen un diagndstico correspondiente a alguna de fas
enfermedades raras descritas, o bien estdn en estudio
bzjo sospecha de poder tenerls. Esta identificacidn
conleva de forma inmediats kb salvaguarda de esa
informacion en el propio sistema de la consulta del

médico (papel o aplicacién informatica de AP)

2.- Informacion (I): Proporcionar una informacidn

£SOBRECARGARA  MI
CONSULTA?

TRABAIO EN LA

El protocolo que shora se presenta no pretende crear
mds sobrecarga de trabajo. Por le contrario, lo que se
persigue es ordenar de forma ldgica, aquellas tareas
que podrian ser cubiertas por los médicos de atencidn
primaria en refacién a los pacientes de su cupo afectos

de enfermedades raras.

Sus objetivos se deben desarrolar bajo  unas

v
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CARTA PARA EL ESPECIALISFA:

A la atencion del SEEVICIO ESPECIATIZADO CORESPONDIENTE o del DE..
APELLIDOS DEL MEDICOESPECIATISTA RESPONSABLE.

Estimado/a colega,

porgue D/D* NOMBEE 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 NWOMNMBEE DE LA

SEMFEFYC ha consensuado con la organizacion de pacientes (FEDEE]), asi como con
otros organismos del Estado para la mejora de la atencion sanitaria de estas personas,
me pongo contacto contigo, contando con la autorizacion previa de esta persona o de
sus tutores/padres_ para cooperar contigo en todo aguello que se refiera a los cuidados
W tratamientos gque el pacientes necesite v tengan gue ser administrados en nuestro
ambito. Al mismo tiempo, tambien me gustaria hacerte saber que desde mi posicion
de médico de atencidon primaria del paciente, estaria a tu disposicion para comunicarte
todas aguellas novedades en su curso clinico gue reguieran de tu supervision /o
opinion como especialista. Creo que de este modo la coordinacion de la atencidon
sanitaria de este paciente en concreto puede verse mejorada v la informacidon entre
nosotros ser mas fluida.

Por todo ello, te comunico mi disponibilidad en este telefono: TELEFONO, o
mediante este email: ENMATL . Del mismo modo, me gustaria me hicieras saber de la
forma de contacto habitual mas sencilla para futuros contactos.

Atentamente,




» Bienvenido al Registro de Enfermedades Raras

Para registrarse pulse Para registrarse por correo postal
siguiente boton pulse siguiente boton

Bienvenidos al portal del Registro de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Carlos I (ISCHI,
desarrollado desde el seno del Instituto de Investigacion en Enfermedades Raras (llER), centro
perteneciente al I3CIl v que también forma parte del CIBERER (Consorcio de Investigacion Biomédica en
Fed de Enfermedades Raras).

El objetivo de este registro es proporcionar a los profesionales de los sistemas de salud,
investigadores vy colectivos de pacientes y familiares afectos de una enfermedad rara, un mayor nivel
de conocimiento acerca del namero y distribucidn geografica de los pacientes afectados por éstas
enfermedades, con el abjetivo de fomentar la investigacion sobre las mismas, aumentar su visibilidad vy
favorecer la toma de decisiones para una adecuada planificacion sanitaria ¥y una correcta distribucion
de recursos.

El registro se sustenta desde el punto de wista legal en la orden publicada en el B.O.E de junio de
2005, (ORDEN 5C0O/1730/2005, DE 31 DE MAY(D), donde se establecieron los criterios de creacion y
funcionamiento, el lugar donde debe estar depositada la custodia legal v la responsabilidad del
mismo, ¥ sobre su mantenimiento v wlterior desarrollo. Al mismo tiempo, este registro ha sido
declarado de caracter oficial ante la Agencia Macional de Proteccian de Datos, en cumplimiento de la
normativa vigente relativa a la proteccion de datos personales.

El registro consta de tres pilares basicos. Por un lado ofrece a los propios enfermos o tutores (en caso
de nifios y personas incapacitadas), la oportunidad de optar por una declaracion voluntaria e
inscribirse en este registro. Esta opcion, les darda acceso a informacion especifica de su enfermedad,
asi como a participar on-line en estudios sobre: uso de medicamentos, calidad de vida, analisis de la
dependencia, uso de recursos sanitarios y donacion de muestras al banco de muestras del lIER, entre

otros.
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