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Enfermedades nuevas de origen incierto.

Enfermedades que sólo ven los especialistas.

Enfermedades tropicales u olvidadas 
(frecuentes en países subdesarrollados y baja 
prevalencia

 
en desarrollados)

Enfermos “raros”.  



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.



La paradoja de la rareza…



ENFOQUE PECULIAR, MULTIPLES 
CONDICIONANTES
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2008 Recomendación del Consejo de Europa relativo 
a la acción en el ámbito de las ER.

2009  Plan Estratégico Nacional sobre ER

2011  EUROPLAN 

2012  SPAIN-RDR

2013 Año  de las Enfermedades Raras en España

Día Mundial de las Enfermedades Raras :
“Día Raro”

 
29 de Febrero
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¿Cuáles son los obstáculos 
desde la Atencion

 
Primaria?



La Atención Primaria, 
¿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 comunicación entre 
la Atención Primaria y la 
Atención Especializada



y…
 

¿cuales son nuestras 
herramientas?



El abordaje biopsicosocial
 

de 
los pacientes



Los equipos multidisciplinares 
de Atención Primaria

Matrona

Médico de
familia

DUEFisioterapeuta

Asistente
social

Pacientes



“Vuelva usted mañana…
 

o la 
semana que viene…”



La actividad de las sociedades 
científicas de AP



GdT
 

SEMFYC “Genetica Clinica y 
Enfermedades Raras”
Formado en febrero del 2006
Objetivos iniciales:
◦

 
Ofrecer a los médicos de primaria fuentes de 
información (portales de información y foros de 
discusión) para su formación en el campo de las 
enfermedades genéticas y raras.

◦
 

Formación en asesoramiento genético para ejercer 
de intermediario entre los genetistas y los 
pacientes y abordar las situaciones más frecuentes 
que se plantean entre estos 



Recursos humanos
En la actualidad formado por 30 médicos de familia de 11  
CCAA. Interés personal en las ER…
Síndrome de Dravet
Colagenosis
Síndrome de Wolfram
HHT
Von

 
Hippel-Lindau

Sd. de Williams

2 Grupos autonómicos:
C. Madrid y C. Valenciana



Coordinado con:

◦
 

Instituto de Investigación en ER (IIER)
Convenio IIER-SEMFyC
SPAIN-RDR (Rare Disease Research) 2012

◦
 

MSPSI
Estrategia Nacional ER - 2009

◦
 

Asociaciones de pacientes
FEDER
Otras



www.gdtraras.es



Difusion
 

en revistas medicas:



La primera editorial



Libros



Mesas redondas y ponencias en 
congresos médicos

XII JORNADAS DE LA 
SOCIEDAD CANTABRA DE 
MEDICINA DE FAMILIA Y 

COMUNITARIA 
 

 
 
 

“Nuevos tiempos, viejos  problemas, 
nuevas soluciones” 

 
 
 

Santander, del 31 de enero al 1 de 
febrero de 2008 

 
Hotel Hoyuela 

 
“Solicitada la Declaración de interés 
sanitario a la Consejería de Sanidad del SCS”



Mesas redondas y ponencias en 
congresos de pacientes



Comunicaciones y posters
 

en 
congresos



Actividades docentes



La formación online 



Taller: “Pacientes raros o 
médicos incómodos…”

Supone una autentica inmersión 
en el día a día de las ER
Utiliza técnicas de aprendizaje 
interactivo de vanguardia
El paciente como protagonista
Consta de 3 partes:
◦

 
“Las ER no lo son tanto”

◦
 

¿Quién es el raro, el médico o el 
paciente?

◦
 

Aprendiendo de la excepción



Construyendo el protocolo

Hablemos de necesidades…



Acceso diagnóstico correcto

Información

Conocimiento científico

Calidad asistencial equitativa

Medicamentos Huérfanos e intervenciones 
quirúrgicas (diferencias en acceso y coste de 
tratamiento).



Más tiempo  para  las consultas

Necesidad de formación 

Recursos online o material apoyo

Falta  de infraestructuras o  desconocimiento 
de las existentes

Más comunicación y coordinación 
AP  /Especializada  



Pacientes demandantes e hipefrecuentadores, 
elevada comorbilidad (“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



Acompañamiento

Coordinación

Asesoría y Orientación

Ser  escuchados

Empatía



GdT
 

SEMFyC
 

“Genetica Clinica y ER”



No existían herramientas 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



Universal
Homogéneo
De fácil acceso
Gratuito
Sencillo
Exportable
◦

 
A otros niveles asistenciales
◦

 
A otros países



Sociedad Española de Medicina Familiar y 
comunitaria (SEMFyC)
◦

 
Grupo de Trabajo “Genética clínica y ER”
◦

 
RETICS

Instituto de Investigación de Enfermedades 
Raras (IIER) – ISCIII

Colaboradores
◦

 
FEDER
◦

 
CREER



Diagnóstico
Información
Coordinación

Atención Primaria
Epidemiología

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

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










Conclusiones
La Atención Primaria también es la “puerta de 
entrada” para los pacientes con ER.  Son el 
prototipo de pacientes crónicos con 
necesidades especiales.
El Médico de Familia  tiene formación 
específica para afrontar esas necesidades 
:enfoque biopsicosocial.
Los Centros de Referencia  deben orientarse 
hacia una atención integral de estos 
pacientes. 
La Coordinación  entre niveles asistenciales 
es una necesidad ineludible



“De cada 10.000 tréboles 
nace uno con 4 hojas. 

De cada 2000 persona nace 
UNA CON UNA 
ENFERMEDAD RARA”



¡ G R A C I A S !
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