



  

















          
           
       
          
         
      
 


         


        


            






         







      
 




     


       
       
      
       
     
  
        




      

    

       
       
      






 






      
     

 



      
      
      
      

        


      


        
       





     
      


       













     



      
    






    














 








Puntos clave 

   El conocimiento de la problemática de los pacientes 
con enfermedades raras (ER) así como los funda-
mentos de la genética clínica comienza a ser indis-
pensable para los profesionales de Atención Prima-
ria (AP).

   Los pacientes con ER no son «raros», son «pacien-
tes crónicos con necesidades especiales» y como ta-
les han de ser abordados por su médico de familia.

   El protocolo DICE-APER es una herramienta on-li-
ne de acceso libre que permite atender correcta-
mente a este colectivo de pacientes en las consultas 
de AP.

   Ante la sospecha de una patología de origen genético 
o con transmisión hereditaria, el médico de familia 
ha de estudiar el caso mediante el árbol genealógico 
correspondiente y remitirlo al servicio de consejo ge-
nético más apropiado, que sirve de «traductor» de 
toda la información que desde este se suministre al 
paciente.

Estos cuatro ejemplos, basados en hechos reales, son una 
pequeña muestra de lo que la genética y las enfermeda-
des «raras» están empezando a permeabilizar nuestra 
práctica diaria. ¿Quién no se ha enfrentado alguna vez a 
situaciones similares? y, lo más importante, ¿quién no se 
ha encogido de hombros?, ¿quién no ha buscado la salida 
de, quizás en la próxima visita…?, ¿quién no ha deseado 
salir corriendo de la consulta?

Dudas para las que no tenemos respuesta, pacientes con 
síntomas y signos peculiares que nadie ha sabido «enmar-
car» en un diagnóstico, ni siquiera los «grandes especialis-
tas», familias que no saben si en sus genes llevan esta o 
aquella enfermedad que puede afectar a su descendencia o 
a ellos mismos con el paso de los años… Demasiada pre-
sión para el médico de familia ¿o no? Volvamos al pasado, 
a la facultad, donde la genética era esa asignatura que ha-
blaba de guisantes de colores o de moscas con y sin patitas 
(depende de la mala uva del científico de turno), que había 
que aprobar si uno quería empezar con lo bueno, con lo que 
le hacía médico, que eran los pacientes y las enfermedades. 
¿Y las enfermedades? En la facultad 1+1 siempre eran 2, y 
la suma de varios síntomas con las pruebas diagnósticas 
in-fa-li-bles tenía como recompensa el diagnóstico se-
guro, claro que eran enfermedades fáciles, «de libro», que 
decíamos los estudiantes de entonces. También sabía-
mos que toda regla tenía su excepción, y esa excepción 
eran las enfermedades raras (ER), que si se caracteriza-
ban por algo, no era por su rareza, sino porque siempre 
tenían algo peculiar, pintoresco: el hombre de goma, el ojo 
seco, los huesos de cristal… etc. ¿Y los pacientes? Pues 
no debían de existir, porque durante 6 años de formación 
pregrado, creo que nunca nos hablaron de ellos…

¿Y al acabar la carrera? ¿Qué se aprende de genética y de 
las ER durante la flamante residencia, ahora de 4 años, 
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No todo es clínica

Situación clínica

«Doctor, tengo una prima a la que le han dicho que 
tiene un cáncer en la mama, le han preguntado si hay 
más personas en su familia con esta enfermedad, y 
como mi madre murió por un tumor en el pecho, 
pues estoy asustada porque una amiga me ha dicho 
que a veces los tumores son genéticos…»

«Doctor, me sigue doliendo la cabeza y el cuello, ya 
sé que me ha enviado a todos los especialistas sin 
que ninguno sepa qué me pasa, pero no quiero se-
guir tomando “relajantes” ni ir al psiquiatra porque 
yo no estoy loca, a mí me duele y me duele de ver-
dad, y mucho.»

«Doctor, ¿dice usted que mi niño (un adolescente 
de 16 años) se queda como “dormido” en todas par-
tes porque es un poco vago? Es que una vecina vio el 
otro día un documental en la televisión que hablaba 
de una enfermedad en la que la gente se queda dor-
mida de repente.»

«Doctor, mi hermana ha tenido un niño y al principio 
todo iba bien pero al mes ha empezado con proble-
mas y ahora le han dicho que tiene una enfermedad 
genética. Como ya sabe, mi marido y yo estamos bus-
cando, pero ahora tengo miedo de que me pueda pa-
sar lo mismo. ¿Hay alguna manera de evitarlo?»
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con tiempo para hacer rotatorios en prácticamente todos 
los servicios hospitalarios habidos y por haber? Pues 
prácticamente nada o casi nada, desgraciadamente. Los 
residentes de Medicina Familiar y Comunitaria no rotan 
por servicios de genética clínica, no asisten a consultas de 
consejo genético, ni a unidades de cáncer hereditario allí 
donde las hay, porque haberlas haylas, y en cuanto a los 
pacientes con ER, parece que son propiedad de los com-
pañeros, los residentes especialistas, «que para eso los 
van a diagnosticar ellos».

Finalmente, la entrada en el mundo laboral del médico de 
familia le sumerge en una rutina de consultas de 5 minu-
tos totalmente burocratizadas a las que los pacientes 
acuden con problemas de salud de corte agudo o con en-
fermedades crónicas de alta prevalencia, para las cuales 
existen guías de actuación perfectamente elaboradas y 
actualizadas. Y ¿qué pasa con el paciente «raro», ese que 
no encaja con lo que pone en el manual? Es fácil: normal-
mente se le puede marear, de especialista en especialista, 
y esperar a que se acabe aburriendo… En cuanto a las con-
sultas sobre genética, tras el oportuno encogimiento de 
hombros y si el paciente insiste, se intenta buscar un ser-
vicio de genética en el que «encajar» al paciente, del que 
normalmente vienen despistados y con un informe que no 
entienden y que pretenden que les explique el médico de 
AP. Nosotros, ¡como si ahora tuviéramos que ser los ge-
netistas de primaria…!

Este artículo intentará servir de apoyo para los médicos 
de familia que alguna vez se hayan encontrado con situa-
ciones similares a las cuatro de la cabecera. 

Manejo del paciente con diagnóstico  
o sospecha de una ER en la consulta  
de atención primaria

Las ER son, en general, un conjunto de enfermedades 
crónicas muy heterogéneas que se caracterizan por su 
baja prevalencia (menos de 5 por cada 10.000 habitan-
tes), elevada morbilidad, y mortalidad precoz. Además, 
su baja prevalencia ha condicionado hasta no hace mucho 
tiempo que se investiguen poco y que los tratamientos en 
la mayoría de los casos sean inexistentes (tabla	1). La Or-
ganización Mundial de la Salud (OMS) reconoce hasta la 
fecha más de 8.000 ER, aunque el número aumenta con-
tinuamente y, si bien se admite que más del 80% son de 
origen genético, el diagnóstico, en muchas ocasiones di-
fícil, normalmente se hace a través de la clínica y pruebas 
diagnósticas que nada tienen que ver con la genética. Por 
todo esto, se entiende que los pacientes que las sufren 
tienen necesidades especiales hasta ahora no cubiertas. 
Las instituciones sanitarias comienzan a tomar concien-
cia de las dimensiones del problema, que en España afec-
ta a unos 3 millones de individuos1. 

Para el médico de familia, el diagnóstico de las ER resulta 
complejo. No debe olvidarse que en más del 80% de las 
ocasiones, los pacientes acuden a la consulta con signos 
y síntomas mal definidos y el diagnóstico, exceptuando  
la patología aguda trivial, no es nada sencillo. Además, la 
variabilidad clínica de las ER hace muy difícil en la mayoría 
de los casos que el médico de familia sospeche la enfer-
medad en cuestión. Así, en un principio, y dado que no 
existe un paciente tipo, sería deseable que el médico de 
familia estuviera muy atento para reconocer cuando está 
ante una enfermedad más compleja, que necesita ser 
diagnosticada lo antes posible, y remitiera al paciente al 
especialista adecuado. Como se dijo en la introducción, 
todos los médicos de AP tienen algún paciente que no 
encaja en el proceso diagnóstico habitual. A este respec-
to, conviene recordar ese viejo adagio médico que dice: 
«Cuando un mismo paciente tiene varios síntomas y sig-
nos raros, ¿no será que todo es una misma cosa rara?»2.

Como se hace evidente, el número y la variedad de las ER 
hacen imposible diseñar protocolos diagnósticos genera-

Heterogeneidad de las ER a lo largo de las 
etapas de la vida

Niños

Diagnóstico	fácil
• Malformaciones congénitas
• Acondroplasia
• Artrogriposis

Diagnóstico	difícil
•  Mucopolisacaridosis: Síndrome de Morquio;  

Síndrome de Hunter; Síndrome de Sanfilippo;  
Síndrome de Hurler

• Síndrome de Moebius
• Fibrosis quística

Posibilidad	de	intervención	precoz	que	mejore	la	calidad		
de	vida
• Síndrome de Turner
• Déficit hormona del crecimiento
• Enfermedad de Gaucher

Jóvenes

Diagnóstico	precoz	y	«mal	pronóstico»	a	partir		
de	la	juventud
• Hemofilias
• Porfirias
• Tumores infantiles

Adultos

• Discapacidad motora de origen musculosquelético
• Discapacidad motora de origen neurológico
• Discapacidad mental
• Aniridia (síndrome de WAGR)
• Enfermedad por priones (Creutzfeldt-Jakob)
• Corea de Huntington

TABLA 1
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les. En la práctica, las ER son agrupadas y algunas de ellas 
cuentan con protocolos de manejo habitual en las consul-
tas del especialista, que es donde habitualmente tiene lu-
gar el diagnóstico. En los últimos años comienzan a pu-
blicarse en algunas revistas dirigidas al médico de familia, 
artículos en forma de fichas cortas que contienen proto-
colos de sospecha diagnóstica de algunas de las ER más 
frecuentes para su manejo desde la consulta de AP3-5, 
pero probablemente la herramienta que en este momento 
puede tener más utilidad en la consulta de AP para el ma-
nejo tanto de pacientes diagnosticados como de aquellos 
por diagnosticar es el Protocolo on-line DICE-APER (fi-
gura	1), desarrollado por el Grupo de Trabajo sobre Ge-
nética Clínica y ER de la Sociedad Española de Medicina 
Familiar y Comunitaria, en colaboración con el Instituto de 
Investigación de ER (IIER), el IMSERSO y la Federación 
Española de Pacientes con ER (FEDER)6.

El protocolo DICE-APER: ¿la herramienta 
definitiva para el médico de familia  
y sus pacientes «raros»?

Este protocolo, de acceso directo y gratuito en la direc-
ción: http://dice-aper.semfyc.es/, nació a partir de la 
idea de ordenar de forma lógica aquellas tareas que po-

drían ser cubiertas por los médicos de AP en relación con 
los pacientes de su cupo afectados de ER. En este senti-
do, es importante destacar que los objetivos que se per-
siguen son los siguientes; la inicial de cada uno corres-
ponde a cada una de las letras que forman el nombre del 
protocolo (DICE), y el APER, a la suma de las iniciales de 
AP y Enfermedades Raras:

• 	Diagnóstico: identificar a las personas que tienen un 
diagnóstico correspondiente a alguna de las ER descri-
tas, o bien están en estudio bajo sospecha de poder 
tenerla. Esta identificación conlleva de forma inmedia-
ta la salvaguarda de esa información en el propio siste-
ma de la consulta del médico (papel o aplicación infor-
mática de AP).

• 	Información: proporcionar una información básica y de 
soporte al paciente, partiendo de los recursos existen-
tes en organizaciones de pacientes y de la administra-
ción.

• 	Coordinación: contribuir a la coordinación asistencial 
que cada paciente demande, estableciendo los lazos 
oportunos con el servicio médico especialista de esa 
enfermedad.

• 	Epidemiología:	 proporcionar información al sistema 
sanitario sobre las dimensiones del problema, facilitar 

FIGURA 1

El protocolo on-line DICE-APER

En	http://dice-aper.semfyc.es
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que el paciente pueda inscribirse en el registro de per-
sonas con enfermedades raras del ISCIII y contribuir a la 
investigación mediante la donación de una muestra de 
sangre para el biobanco del ISCIII.

Estos objetivos se deben desarrollar bajo actividades 
simples que lleven el mínimo tiempo al médico, y que a su 
vez le permitan ser flexible con el tiempo, de manera que 
el propio médico asume la gestión de las visitas y de los 
tiempos y decide qué hacer en cada momento. Obviamen-
te, el primer punto se considera clave y, por tanto, debe 
ser el eje del resto de las actuaciones.

Utilización del protocolo DICE-APER

El uso del protocolo es sencillo, si bien conviene dosificar 
su empleo y repartirlo entre las distintas consultas del 
paciente. El manejo de las emociones de estos pacientes 
suele ser complicada, por lo que cada uno de ellos seguirá 
un ritmo distinto y al que su médico de cabecera tendrá 
que adaptarse. La mejor manera de aplicar el protocolo es 
dando respuesta a una serie de preguntas que se plan-
tean a continuación:

•  ¿Cómo	sabemos	si	el	paciente	tiene	una	enfermedad	
considerada	 rara? En primer lugar, debe confirmarse 
que el diagnóstico que trae el paciente es el de una ER, 
por lo que se accederá a un buscador donde introducir 
el diagnóstico del paciente y confirmarlo como tal. Por 
otra parte, el protocolo ofrece una dirección de correo 
electrónico a la que enviar todas las dudas, tanto de 
pacientes ya diagnosticados como de aquellos con los 
que se dudamos de cómo proceder a nivel diagnóstico: 
a qué servicio derivar, si debe ser urgente, si es nece-
sario el asesoramiento genético, etc.

•  ¿Conoce	el	paciente	los	recursos	especiales	de	los	que	
dispone? En segundo lugar, hay que tratar de ofrecer a 
los pacientes los recursos con los que pueden contar, 
tanto de asociaciones como de instituciones. El proto-
colo permite descargarse dos hojas informativas: la del 
Servicio de Información y Orientación (SIO) de FEDER, 
telefónico y por correo electrónico a través del cual los 
pacientes (y también los profesionales sanitarios) pue-
den recibir información de todos los recursos de FEDER 
ajustados a casos particulares, y la del Centro de Refe-
rencia Estatal de Atención a Personas con Enfermeda-
des Raras y sus Familias (CREER), situado en Burgos y 
dependiente del IMSERSO, que se configura como un 
centro avanzado en la promoción, desarrollo y difusión 
de conocimientos, experiencias innovadoras y méto-
dos de atención a personas con ER, además de tener 
una alta especialización en servicios de apoyo a familias 
y cuidadores de estas personas.

•  ¿Estamos	coordinados	con	el	especialista	a	la	hora	de	
atender	al	paciente? En tercer lugar, no hay que olvidar 
que una de las principales demandas de los pacientes 

con ER es que sus médicos de cabecera se coordinen 
con los especialistas a la hora de atenderles. Para favo-
recer esto, el protocolo permite descargarse una carta 
proforma para enviar por correo electrónico o postal, o 
mediante el mismo paciente en la que se incluyen los 
datos del médico de cabecera que lo atiende para infor-
marle de su disposición para atenderlo de forma coor-
dinada, así como su contacto para mantener un inter-
cambio de información fluido. 

•  ¿Está	registrado	nuestro	paciente? Pese a que en Es-
paña hay un número elevado de registros de ER perte-
necientes a asociaciones de pacientes y profesionales 
estudiosos de alguna patología, así como registros au-
tonómicos, existe un único Registro Nacional de Pa-
cientes con ER físicamente depositado en el IIER, y 
creado por orden ministerial para que pacientes y fede-
raciones de pacientes puedan introducir voluntaria-
mente sus datos. El crecimiento del registro es necesa-
rio para conocer la epidemiología de las ER en España y 
así poder hacer frente a las dimensiones de la proble-
mática de estos pacientes. Por tanto, es fundamental 
que el médico de familia anime a sus pacientes con ER 
a introducir sus datos en el registro, ayudándolos inclu-
so en este sencillo proceso (los datos básicos para la 
inscripción no llevan más de 5 minutos y son, básica-
mente, la filiación del paciente y el diagnóstico). Desde 
el protocolo se puede inscribir al paciente en el registro 
y tras la inscripción hay que entregar al paciente un in-
forme clínico con el diagnóstico para que lo envíe al IIER 
(Instituto de Salud Carlos III-Avda. Monforte de Le-
mos, 5. 28029, Madrid) ya que solo de esta manera se 
puede validar la inscripción. En caso de pacientes me-
nores de edad, son los padres o tutores los que decidi-
rán si incluir o no sus datos en el registro; en general, 
las familias de pacientes con ER mantienen una actitud 
proactiva con respecto a estas iniciativas7.

•  ¿Quiere	el	paciente	contribuir	a	 la	 investigación? El 
Biobanco Nacional de Enfermedades Raras, situado 
también en el IIER, es una pieza fundamental en la pro-
moción de la investigación, los análisis dirigidos al 
diagnóstico y la búsqueda de biomarcadores pronósti-
cos. Los biobancos son fundamentales, pero la baja 
prevalencia de las ER hace muy difícil conseguir mues-
tras biológicas para desarrollar y progresar en el cono-
cimiento de estas enfermedades. Por esto es impor-
tante comentar con el paciente el interés de disponer 
de una muestra biología suya (generalmente de san-
gre). Si el paciente estuviera interesado, el protocolo 
permite ponerse en contacto por correo electrónico con 
el responsable de este biobanco. Y a partir de ahí, los 
responsables del IIER coordinan la extracción de la 
muestra de sangre, que se intentará hacer coincidir con 
cualquier otra extracción que el paciente necesitase 
para su control evolutivo. Obviamente, esta coordina-
ción se realiza desde el IIER ajustándose a los tiempos 
y al lugar de residencia de los pacientes. Una vez reali-

epitarch
Resaltado
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zada la extracción, un servicio de mensajería se hará 
cargo del traslado de la muestra biológica hasta el IIER. 
Finalmente, el IIER facilita al paciente, por correo elec-
trónico, toda la documentación de permisos legales y 
consentimiento informado que el paciente deberá fir-
mar, para poder realizar la extracción y transportar la 
muestra. 

Después del protocolo: seguimiento  
del paciente con una ER desde la consulta 
de AP

Obviamente, completar el protocolo DICE-APER no su-
pone el final de las «atenciones» que el paciente con ER 
precisa para cubrir sus necesidades especiales, porque 
estos pacientes en último término son básicamente «pa-
cientes crónicos con necesidades especiales», y esas ne-
cesidades requieren también un seguimiento «especial». 
A estos efectos, el protocolo contiene enlaces a las prin-
cipales fuentes de información relacionadas con las ER, 
muchas de ellas en castellano, que permitirán al médico 
de familia conocer a fondo las patologías de sus pacien-
tes, ya localizados, diagnosticados y registrados. Como ya 
se ha comentado, las 9.000 patologías catalogadas como 
ER por la OMS son de una gran variedad, pero casi todas 
ellas podrían tener en común los siguientes puntos para 
hacer un buen seguimiento en la consulta de AP, siempre 
partiendo de la idea de que el profesional ya conoce la en-
fermedad lo suficiente como para dar respuesta a las in-
quietudes de los pacientes, a menudo muy bien informa-
dos ya que son lectores ávidos de todo tipo de foros sobre 
su enfermedad. 

•  En primer lugar, es importante conocer las necesidades 
del paciente, no solo a nivel médico, sino también otros 
profesionales del centro de salud (diplomado universi-
tario en enfermería [DUE], fisioterapeuta, asistente 
social, administrativo, etc.), pues no hay que olvidar 
que en estos pacientes los aspectos relacionados con la 
discapacidad o limitación laboral son, en ocasiones, 
muy importantes. Mediante los enlaces del protocolo 
es posible llegar a páginas web donde aparecen distin-
tas encuestas diseñadas para evaluar necesidades del 
paciente según su patología, así como su calidad de 
vida. La anamnesis dirigida, por supuesto, también es 
importante en este punto, pero para los médicos con 
poca experiencia, siempre es bueno partir de modelos 
estructurados. En esta línea, FEDER y muchas asocia-
ciones de pacientes disponen de cuestionarios adapta-
dos a numerosos grupos de patologías raras8,9.

•  En segundo lugar, es importante buscar casos simila-
res en la familia del paciente mediante un árbol genea-
lógico básico de tres generaciones (tabla	2). En este 
sentido, la misión del médico de cabecera es la de in-
formar sin alertar, ya que la información que se des-

prende del «asesoramiento genético» es especialmen-
te sensible de forma que una palabra mal dicha en un 
momento mal elegido puede echar una gran «losa» de 
incertidumbre sobre pacientes y familiares. La infor-
mación del árbol genealógico ha de ser puesta en cono-
cimiento del servicio de genética correspondiente 
siempre y cuando sea pertinente, para lo cual es conve-
niente que el médico de familia esté familiarizado con 
los aspectos genéticos de la enfermedad de su pacien-
te. Mediante el protocolo se puede acceder a páginas 
web con información al respecto, incluyendo el mapa 
nacional de recursos para el asesoramiento genético, 
donde se indican los centros que se dedican al estudio 
de las diferentes patologías, incluido el cáncer heredi-
tario. De este modo, si hay un centro de referencia es-
pecífico, debemos ponernos en contacto y ponerles en 
antecedentes del caso, mandar las muestras de los fa-
miliares interesados (con el consentimiento informado 
firmado) y actuar como «traductores» de la informa-
ción que el laboratorio suministre. A la hora de dar esta 
información, es importante señalar que durante el pro-
ceso del asesoramiento genético ningún médico debe 
aconsejar a sus pacientes, sino que debe limitarse a 
aclarar conceptos y dudas, e informar adecuadamente 
para que puedan tomar sus decisiones de forma libre y 
autónoma. Hay que respetar el principio de no directi-
vidad y evitar toda postura paternalista10-12.

•  En tercer lugar, es conveniente entregar al paciente, si 
procede, una de las llamadas Tarjetas de Urgencias, 
que sirven para que determinados pacientes con deter-
minadas patologías entreguen al personal sanitario 
cuando entran en un servicio de urgencias, donde pre-
sumiblemente no van a tener acceso a su historia clíni-
ca, ya que indican situaciones particulares, medicación 
adecuada/inadecuada, actitud ante una emergencia… 

 Principales motivos de derivación de 
pacientes a los servicios de Consejo Genético

1. Asesoramiento Genético Preconcepcional

2. Detección de anomalías fetales

3. Abortos espontáneos de repetición

4. Administración de fármacos u otros teratógenos

5.  Pacientes pediátricos con dificultades de aprendizaje o 
características dismórficas

6.  Presencia o sospecha de anomalías genéticas en un 
individuo o familia

7. Realización de test genéticos

8.  Presencia de casos a edades tempranas de cáncer de 
mama, colon u ovario agrupados en un entorno familiar 
reducido

TABLA 2
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en pacientes con dicha enfermedad. Existen ya unas 
cuantas decenas y están disponibles en la página web 
de Orphanet España, donde se van traduciendo del in-
glés de forma progresiva. Se puede llegar a ellas a tra-
vés del protocolo. 

•  En cuarto lugar, sería recomendable que el paciente 
acudiera a su médico de cabecera siempre que acuda al 
especialista y, como mínimo, una vez al año para «repa-
sar» los puntos de este protocolo, introducir la nue- 
va información clínica en la historia, y revaluar necesi-
dades. 

•  Finalmente, habrá que informar al resto del equipo de 
primaria (DUE, fisioterapeuta, asistente social, psicó-
logo) de las necesidades especiales del paciente y 
coordinar una estrategia específica centrada en él y en 
la que el médico de familia debe funcionar como «di-
rector de orquesta», armonizando la actividad de los 
profesionales y afinando todas las informaciones que 
se transmitan a todos los niveles.

Si bien es evidente que es imposible que el médico de fa-
milia conozca, ya no todas, sino una pequeña parte de las 
ER, una vez se ha diagnosticado la enfermedad en un pa-
ciente de su cupo, es obligación del profesional conocerla 
a fondo. No es infrecuente que los pacientes consulten 
fuentes de la más variada procedencia, con especial hin-
capié en las que brindan las nuevas tecnologías, acerca de 
su enfermedad y, a menudo, sorprendan al médico de fa-
milia con datos que él desconoce: pruebas genéticas de 
cribado, nuevos tratamientos, a menudo disponibles en 
otras comunidades autónomas o países… lo que puede 
provocar situaciones conflictivas en la consulta. Por ello, 
es conveniente tomar buena nota de lo comentado por el 
paciente y emplazarle para otra visita en un período de 
tiempo lo más breve posible para informarse al respecto. 
El protocolo DICE-APER cuenta con páginas de busca- 
dores de recursos para ayudar al médico de familia en  
esta labor de estudio. Una vez estudiado el caso, hay que 
intentar ser lo más objetivo posible, exponer la realidad 
con todas las alternativas disponibles y animar al pacien-
te a que siempre que encuentre informaciones de estas 
características acuda a la consulta para ponerlas en co-
mún13.

Haciendo los honores a la especialidad: 
Medicina Familiar y Comunitaria

Finalmente, un guiño a la propia especialidad para ha- 
blar de dos aspectos que, a pesar de incluirse en el enun-
ciado de nuestra labor, parecen cada vez más olvidados, y 
que en los pacientes con ER adquieren una dimensión es-
pecial: la atención a la familia y a la comunidad. 

El abordaje familiar en los pacientes con ER ha de ser lo 
más precoz posible. Con anterioridad al diagnóstico, 
cuando se sospecha una enfermedad rara, resulta de gran 

utilidad preguntar por casos similares en el resto del árbol 
genealógico familiar. Una vez diagnosticada y, dado que 
un elevado porcentaje de estas patologías se detectan en 
pacientes en edad pediátrica, hay que suministrar a la fa-
milia toda la información necesaria sobre la enfermedad 
de una manera clara y responder a sus dudas de la forma 
más objetiva posible, sirviendo de intermediario entre la 
familia y los diferentes niveles de atención para su co-
rrecto tratamiento. Además, es muy importante desarro-
llar un soporte emocional adecuado, anticipándose a la 
aparición de síntomas y signos típicos de la patología del 
cuidador. Finalmente, en caso de sospecha de una posible 
transmisión genética de la enfermedad, habrá que dirigir 
a los familiares interesados a la consulta de consejo ge-
nético correspondiente. 

A nivel comunitario, los protagonistas de la atención a los 
pacientes con ER son, sin lugar a dudas, las asociaciones 
de pacientes. El movimiento mediático alrededor de estas 
patologías es deudor del movimiento asociativo que co-
menzó en la década de 1980 y, sin este movimiento, hu-
biera sido muy difícil que en la actualidad fueran blancos 
de atención de sectores sanitarios y políticos. El máximo 
representante en este sentido en España es la FEDER. 
Creada en 1999, está constituida por más de 140 asocia-
ciones, representa más de 900 enfermedades distintas y 
actúa en nombre de todos los pacientes (con diagnóstico 
o en espera de él) que padecen una de estas patologías. El 
médico de familia debe conocer la existencia de esta aso-
ciación, así como de los recursos que dispone para los pa-
cientes y profesionales de la salud. De este modo, puede 
poner a sus pacientes con ER en contacto con ella, lo que 
es muy beneficioso para reforzar el tantas veces reco-
mendado acompañamiento a pacientes y familiares, soli-
citar información sobre algunas patologías (centros de 
referencia, avances diagnósticos o terapéuticos, etc.), o 
consultar alguna de sus publicaciones y documentos de 
consenso que presenta periódicamente. 

Epílogo

Los médicos de familia hemos abanderado las principales 
reformas en el campo de la salud de España en los últimos 
30 años. La atención a los pacientes con ER y la llegada de 
la genética como una herramienta «real» a las consultas 
es ya una nueva realidad a la que hay que adaptarse. Este 
colectivo de pacientes pide cosas tan mundanas como el 
derecho a una atención e información coordinada desde 
los distintos niveles de atención sanitaria, o el derecho a 
ser acompañados durante el proceso de enfermedad14. 
Dado que por término medio hay unos 10-15 pacientes de 
este colectivo en cada uno de los cupos de médico de AP, 
es evidente que este es el más capacitado para hacer am-
bas labores, y conseguir que se sientan, por primera vez 
en mucho tiempo, menos raros. Así pues, adaptémonos, 
ellos nos lo agradecerán. 
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Resumen

La	atención	a	los	pacientes	con	ER,	muchos	de	los	cuales	
tienen	consultas	que	implican	el	asesoramiento	genéti-
co,	comienza	a	tener	cierta	relevancia	en	el	día	a	día	de	la	
consulta	del	médico	de	familia.	Dado	que	la	formación	
en	estos	terrenos	tan	heterogéneos	(más	de	8.000	ER,	
más	del	80%	de	origen	genético)	es	escasa	en	AP,	y	que	
se	trata	de	un	colectivo	cuya	atención	tiene	característi-
cas	especiales,	desde	el	grupo	de	trabajo	de	la	semFYC	
sobre	Genética	Clínica	y	Enfermedades	Raras	se	están	
desarrollando	herramientas	on-line	para	facilitar	la	ta-
rea	del	médico	de	familia	a	 la	hora	de	atender	a	estos	
pacientes.	La	primera	de	estas	herramientas	es	el	Pro-
tocolo	DICE-APER,	que	permite,	en	cinco	cómodos	pa-
sos,	que	el	paciente	con	ER	se	sienta	en	«buenas	ma-
nos»	cuando	acuda	a	su	médico	de	cabecera.

Lecturas recomendadas

Rose PW, Lucassen A. Practical genetics for primary care. Oxford: 
Oxford University Press; 1999.
Una gran guía clara y concisa para comenzar a descubrir el mundo del 
consejo genético, con herramientas y estrategias creadas especial-
mente para que los médicos de Atención Primaria pierdan el miedo a 
la genética. 

Urioste M, ed. Planteamientos básicos del cáncer hereditario: Principa-
les síndromes. Serie Ciencias Biomédicas. Instituto Roche; 2011.
La biblia de los manuales sobre cáncer hereditario en España. Satis-
fará tanto a lectores interesados en profundizar en el tema como a 
los que solo buscan un protocolo rápido para saber qué hacer con un 
paciente susceptible de desarrollar un cáncer de origen familiar.

Posada de la Paz M, Groft Stephen C, eds. Rare diseases epidemiology. 
Series: Advances in Experimental Medicine and Biology, Vol. 686. 
1.ª ed. Springer; 2010.
Este libro aúna la experiencia del equipo que más tiempo lleva en 
España trabajando en la problemática de las enfermedades raras, 
desde 1985, con las últimas informaciones al respecto deudoras de 
las nuevas tecnologías. El libro de consulta por excelencia sobre la 
historia de las ER en España, el viaje apasionante de un grupo de 
científicos que lucharon (y luchan) por que estos pacientes ocupen el 
lugar que les corresponde. 
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