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ENFERMEDADES MINORITARIAS

Prevalencia <5 casos/10.000

>7000 entidades pero comparten caracteristicas:

» Origen genético 80%
» Comportamiento degenerativo

» Falta de conocimientos médico-cientificos:
demora en su diagndstico y abordaje asistencial

Hospital Universitario
12 de Octubre

BZ comunidad de Madrid



ENFERMEDADES MINORITARIAS

ENFERMEDADES RARAS EN CIFRAS
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o NO DISPONE DE
UN TRATAMIENTO
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EN OBTENER
UN DIAGNOSTICO

J Individualmente son desoérdenes
raros (muchas <1/ 100,000)

1 Colectivamente, la incidencia

puede llegar a 1/ 800 — 1/2500
nacimientos

1 En Espaia 5.000.000 de personas
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Escenario de los pacientes

* Sintomas de largo tiempo.
* Multiples consultas médicas y pruebas, poco resolutivas.

e Paso por varias (o multiples) especialidades médicas.

* SIN DIAGNOSTICO o con DIAGNOSTICOS ERRONEOS.

* Tratamientos sintomaticos; en ocasiones, no utiles, incluso nocivos.
* No tienen un médico de referencia.

e Familias con varios miembros afectados.




Consulta de Ml de Enfermedades Minoritarias

Unidad pediatrica desde el ano 1990. Unidad de
investigacion.

Desde el ano 2011 Unidad de adultos .

CSUR y Metab-ERN de errores congénitos del metabolismo.

Atencion a otras enfermedades minoritarias.

Trabajo en equipo. Unidades multidisciplinares. Médico internista
como coordinador.




Consulta de MI de Enfermedades Minoritarias

Ne de pacientes 1100 Pacientes con ECM: 650

Otros; 200 Mitocondrial;

230

Genéticas
46%

Box/gluc; 70

* Aproximadamente 1/3 de los pacientes proceden de transicion de pediatria



Pero cual era la situacion antes del ano 2011?



Falta de experiencia clinica en este tipo de pacientes

Ausencia de concentracion de pacientes
Competitividad entre especialidades por el “control” de ciertas patologias

No eX|sten protocolos consensuados de diagnostico y tratamiento
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Gran dlsper5|on geograflca de Ios pauentes

/ 2|\ Los pacientes no son enviados a centros de referencia.
g AT No existen comunicacion entre el centro terciario y el resto de hospitales.
A . : .
AN Falta de reconocimiento de las unidades desde el propio centro.
W k. : :
,,@.q._ No hay una infraestructura ni presupuesto.
L ) Unidades poco competitivas
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Soluciones

1. Centralizacion del conocimiento: creacion de consultas especificas, favorecer el
aprendizaje de los facultativos implicados.

2. Ordenar la asistencia: Marcar ruta asistencial, realizar protocolos.

3. Equipos multidisciplinares: figura del coordinador, comités multidisciplinares, visitas
conjuntas.

4. Transicion de pacientes pediatricos.

5. Realizar registros, monitorizacion de actividad realizada y calidad del proceso,
investigacion.

6. Docencia, difusion del conocimiento.

7. Trabajar mas alla de nuestras fronteras: relacion entre centros, conexion con
primaria, trabajar con asociaciones de familias, laboratorios.



Centralizacion del conocimiento

Favorecer el aprendizaje de los facultativos implicados.

Creacion de consulta especifica.

Concentracion de casos en el mismo especialista.

CSUR: Centros, Servicios y Unidades de Referencia

o Equidad en el acceso a nivel nacional
o Concentracion de casos

Unidades de experiencia clinica

RESOLUCION DE 9 DE ENERO DE 2015, DEL MINISTRO DE SANIDAD,
SERVICIOS SOCIALES E IGUALDAD, POR LA QUE SE DESIGNAN
CENTROS, SERVICIOS Y UNIDADES DE REFERENCIA DEL SISTEMA

NACIONAL DE SALUD

50. Enfermedades metabolicas congénitas

%E%

MINISTERIO
DE SANIDAD.

SR (GOALDAD

CSUR designados E{?:gﬁ:}f:d ;imcm Tipo designacion
Complexo Hospitalario U. de Santiago | Galicia 09-01-2015 | Niflos y adultos
Hospital U. de Cruces Pais Vasco 09-01-2015 | Niflos y adultos
Hospital U. y Politécnico La Fe C. Valenciana 09-01-2015 | Niilos y adultos
Hospital de Sant Joan de Déu Cataluiia 09-01-2015 | Niflos

Hospital U. Vall D"Hebrén Cataluiia 09-01-2015 | Niflos y adultos
Hospital U. Ramén y Cajal Madrid 09-01-2015 | Niiios y adultos
Hospital U. 12 de Octubre Madrid 09-01-2015 | Niiios y adultos



https://www.google.com/imgres?imgurl=http://www.ingenicomm.net/graphics/kmie2.jpg&imgrefurl=https://triplead.blog/2016/12/07/gestion-del-conocimiento-k-centralizada-o-descentralizadada/&tbnid=hBB2_qeLR9MTtM&vet=12ahUKEwiWzb7Rq7_zAhVBYxoKHfz4DhQQMygAegUIARCvAQ..i&docid=R2uhzUq11zh6KM&w=387&h=310&q=centralizacion%20de%20l%20conocimiento&client=firefox-b-e&ved=2ahUKEwiWzb7Rq7_zAhVBYxoKHfz4DhQQMygAegUIARCvAQ

Organizar la asistencia: Ruta asistencial

* Trazar camino y papel de cada uno.
e Favorece comunicacion.

* Optimiza recursos.

casos Infantil

. . ﬁ EQUIPO de enfermedades
estor de minoritarias INFANTIL

GRUPO
MULTIDISCIPLINAR

[ Transicion ] [ Atencion primaria

EQUIPO Enfermedades
Minoritarias ADULTOS

Gestor de
casos de
adultos




Organizar la asistencia

e Garantizar seguimiento sistematico y homogéneo para todos los pacientes con la

misma enfermedad.
o Seguimiento estructurado.

o Aplicacion de protocolos.

Disminuir variabilidad clinica.
Aprovechar recursos.

Evitar duplicaciones de pruebas y visitas
Disminuir pérdidas de pacientes.
Valoracion del tratamiento.



Equipo multidisciplinar

Hematdlogo Médico internista
. Neurdlogo
Bioquimico
_ Obstetra
Genetista
Pediatra
Radidlogo
MA digestivo

Farmacologo

Enfermera ,
Traumatodlogo

Trabajador social



Equipo multidisciplinar

e Adecuar los procedimientos a la situacidon de cada paciente y expectativa de la enfermedad.
* Se realiza atencidn integral a todas las necesidades que vaya presentando el paciente.

 Compuesto no solo por diversos especialistas médicos, si no también por personal de enfermeria, rehabilitadores y
trabajadores sociales.

Comités multidisciplinares Visitas conjuntas

* Discusion de casos * Mejora de la calidad
asistencial

* Actualizacion cientifica
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Ejemplo de trabajo multidisciplinar

* Paciente de 23 afos, natural de Cartagena (Murcia), diagnosticado en periodo neonatal de academia
propionica, transicion desde unidad pediatrica a los 16 afios.

* Un episodio de descompensacion en la infancia y otro entrado en la adolescencia.

* En un ecocardiograma tras confinamiento se objetiva deterioro de |la FE del 30%. Se plantea trasplante cardiaco

y hepatico.




Coordinador: Especialista infantil/especialsita adultos

Coordinaciéon entre
especialidades

Coordinacion unidad
Infantil/ adultos

Estructurar protocolo de
seguimiento segun
condiciones del paciente

Enfermeria

Trabajo social

\

Disminuir variabilidad clinica
Aprovechar recursos
Medir resultados

Médico de Referencia

para paciente, enfermeria,
atencidén primaria, trabajo social,
rehabilitador

Valorar necesidad de tratamiento.
Asegurar cumplimiento de objetivos.
Consejo genético



Conocimientos en genética

 Muchas enfermedades raras son de origen genético.
* Importancia de llegar a un diagndstico, buscar tratamiento y realizar consejo genético.
* Gran numero de herramientas: Cariotipo, ARRAY, Paneles, Exoma, Genoma

* Necesidad de conocer que es lo que tengo que pedir, donde lo debo de pedir y ser capaz
de interpretarlo
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Transicion

* Proceso de preparacion, adaptacion e integracion
paulatina de los adolescentes con una patologia
cronica, en una unidad asistencial de adultos.

2. COMo: Proceso gradual, informacidn desde
la adolescencia. Al menos una visita conjunta.

-

g 1. Cuando: /vNiveI de maduracién. A
14 — 18 anos <: Deseos familiares.
Gravedad.
~ J
4 N\

3.Protocolo especifico
e Sesiones conjuntas,discusion de casos

Edad 12 afos 15 afos 16-18 afos 18-23afios
Informacional Establecer
T pacienteyfamilia | Planificaciondel | consultaconjunta | Paso a consulta
sobrela seguimiento. con el cordinador de adultos.
transicion. de adultos.
Padistrae Internista, con
Especialista Pediatra Pediatra Srbarnists apoyo c{e
pediawmia

PEDIATRIA W




Realizar registros, monitorizaciéon de actividad realizada y calidad
del proceso, investigacion

* Imprescindible la realizacion de registros, o base de datos de pacientes.
* Monitorizacion de la actividad

e Gestion: Calidad del proceso:

o Indicadores clinicos I
o Eventos centinela » S

o Investigacion y docencia



Trabajar mas alla de nuestras consultas

Relacidn con otros Trabajar con Primaria

centros

/ VAVIA FAViA

Reuniones y sesiones

Colaboraciéon con C e
cientificas

laboratorios

farmaceuticos

Foros y asociaciones de

. . Programas formativos
pacientes y familiares T~ &
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Acreditacion de la unidad a través del grupo de minoritarias de la

SEMI

SEMI-Excelente

Criterios y estandares para las Unidades Monograficas de i g o e v e

Medicina Interna

ENFERMEDADES MINORITARIAS

Unidad asistencial.

Unidad docente (referente para formar residentes provenientes de otros
hospitales).

Unidad avanzada (referente para formar residentes, asi como a medicos

internistas u otros especialistas provenientes de otros hospitales).



Procedimiento para derivacion de pacientes por via CSUR

Telemedicina
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Conclusiones:

La atencion a pacientes con ER precisa de un seguimiento estructurado incluso en
sus formas “mas leves”.

* Es necesario la concentracion de casos para permitir la especializacion.
 Requiere del desarrollo de equipos multidisciplinares.

* Importancia figura del coordinador, desarrollo de protocolos y seguimient.
estructurado.

* Realizacion de registros.
e Atencion especial a la transicion.

* Necesidad de trabajar mas alla de nuestras consultas.




“qM Hospital Universitario
12 de Octubre

Bl comumitad e Madeia

"El talento gana partidos, pero el trabajo
en equipo y la inteligencia ganan
campeonatos”
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