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RESUMEN

Durante los ultimos afos, la atencién a los pacientes con enfermedades raras (ER) comienza a
tener cierta relevancia en el dia a dia de la consulta del médico de familia. Como la formacion
en estas patologias tan heterogéneas (mas de 8.000 ER, mas del 80% de origen genético) es
escasa en Atencién Primaria, y dado que se trata de un colectivo de pacientes crénicos con
necesidades especiales, se ha desarrollado una herramienta online para su manejo desde la
consulta de Atencién Primaria que facilite la tarea del médico de familia a la hora de atender a
estos pacientes: el protocolo DICE-APER.

PALABRAS CLAVE: Enfermedades Raras, Atencién Primaria, Herramientas de Software

ABSTRACT

In recent years health care for patients with rare diseases (RD) has started to take on a certain
significance in the daily routine of the family doctor’s practice.

Since training in such heterogeneous pathologies (more than 8,000 RD, more than 80% of gene-
tic origin) is limited in primary care, and given that a group of chronic patients with special needs
is concerned, an online tool has been developed to manage them from the primary healthcare
centre to facilitate the the family doctor’s task of caring for these patients: the DICE-APER pro-
tocol.

KEYWORDS: Rare diseases, primary healthcare, software tools.

INTRODUCCION

“Solia ser un hombre independiente y muy activo. Tenia todo cuanto
necesitaba y quizas un poco mas. Sin embargo, cuando enfermé y fui
diagnosticado de Telangiectasia Hemorragica Hereditaria o Sindrome de
Rendu-Osler, una enfermedad rara, todo mi mundo cambid y recibi una
bofetada de realidad y humildad al ver cémo mi cuerpo se deterioraba a
pasos agigantados. Me jubilé antes de lo previsto y empecé a ver la vida
de otra forma, a visitar muchos hospitales publicos y privados sin obtener
respuestas. Conoci a distintos médicos debido a mis constantes mudanzas
dentro de Espafia y muchos de ellos reflejaban en su mirada esa impaciencia
que solemos despertar los que hablamos mucho tratando de describir
nuestros sintomas y esa poca flexibilidad que en los ultimos afos parece
ser una epidemia. Llegué al punto de suplicar por un poco de atencion y
bienestar, pero solo escuchaba repetidamente ‘vete al especialista’, ‘no
tienes cura’, ‘ya no puedo hacer mas por ti’, etc. Reconozco que existen mas
de siete mil patologias poco conocidas y es imposible que alguien abarque
todas, pero por otro lado, pienso que si se puede brindar una atencion
adecuada a cualquier persona que padezca una enfermedad rara. Esto lo sé,
porque después de muchas mudanzas encontré al médico de familia que fue
el primero en mirarme a los ojos y hacerme comprender que, aunque yo era
un caso perdido (como muchos me hicieron creer), soy una persona como
cualquier otra y merezco gozar de una mejor calidad de vida.”

“Era una paciente joven, de unos 20 afnos, que tenia gran aficion al
montafiismo, pero que progresivamente empezd a notar cada vez mas
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que no podia realizar ejercicios, le pesaban las
piernas, le costaba subir las pendientes y tenia
que descansar cada poco, pues cuando estaba
‘a media ladera’ no podia levantar las piernas,
teniendo que caminar arrastrandolas. Con estos
sintomas acudié a su médico de cabecera y éste
le pidié unos analisis. En ellos se comprobd una
alteracion de las transaminasas, sobre todo la GOT.
Dado el perfil de la paciente: chica joven, mochilera
y con ‘rastas’, el médico atribuy¢ sus alteraciones al
consumo de alcohol (sin descartar otras drogas,...).
La pobre mujer no logrd convencer a su médico
de que era absolutamente abstemia, como buena
deportista. Tras muchas e infructuosas consultas,
no logro sacar nada en limpio de esta situacion, lo
que la llevdé a cambiar de médico. En su primera
consulta con su nuevo médico de cabecera le
conté que habia decidido cambiar porque su
médico anterior no habia sido capaz de escuchar y
entender su problema. La curiosidad y suerte para
la paciente es que la enfermera, que se encontraba
en ese momento en la consulta le pregunto:
‘Cuando tienes esa dificultad para caminar, ;notas
que tienes la orina mds oscura?’ La sorpresa de la
paciente fue mayuscula cuando, tras reflexionar y
contestar a la enfermera afirmativamente, ésta le
dio el diagndstico: ‘Tu tienes la misma enfermedad
que yo: la enfermedad de McArdle’. El diagndstico
fue confirmado posteriormente y hoy esta paciente
es una activa miembro de la Asociacion Espafiola
de Enfermos de Glucogenosis (AEEG).”

“Carlos, médico de familia, supo que la hermana de
Su esposa padecia distrofia miotdnica de Steinert
tras el nacimiento de una sobrina. El jefe de servicio
de Neurologia de un gran hospital terciario confirmo
que su mujer también padecia la enfermedad,
seflalando que no precisaba seguimiento por
ser incurable. Cuando tras muchas dificultades
burocréticas Carlos logré cita con un genetista, el
especialista de un gran hospital terciario recibi a la
pareja en un pasillo, de pie y sin quitarse los guantes
de latex. Todo lo que dijo fue: ‘Tienen ustedes un
50% de probabilidades de que su descendencia
sufra la enfermedad’. Al preguntar si habia modo
de paliar el deterioro funcional, una especialista
en rehabilitacion neuroldgica de un gran hospital
terciario consideré que era suficiente con las
actividades de la vida diaria. Ha tenido que ser
Carlos quien buscase un rehabilitador para adaptar
unas férulas antiequino que evitasen las constantes
caldas, un endocrindlogo para dilucidar el origen
de la hiperprolactinemia, un cardidlogo para excluir
arritmias silentes, un neumdlogo para confirmar
y tratar un SAOS asociado a la enfermedad de
base y un oftalmdlogo para la intervencion y
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el seguimiento de las cataratas precoces. Sin
embargo, la supervision y el seguimiento actuales
de esta enfermedad multisistémica estan detallados
en consensos internacionales sobre la enfermedad
de Steinert”.

Estas situaciones, historias reales, tienen a pesar
de la disparidad de sus planteamientos un punto en
comun: sus protagonistas padecen o han sentido de
cerca una enfermedad de las llamadas “raras”. Y es
que las Enfermedades Raras (ER), esas que durante
el presente 2013 parecen estar cogiendo especial
relevancia al anunciar desde las Instituciones que
este es su Ao, siempre estuvieron entre nosotros,
los médicos de familia. Unas 9.000 patologias de
baja prevalencia (por debajo de 5 por cada 10.000
habitantes) caracterizadas por la cronicidad,
la elevada morbilidad, la mortalidad precoz, el
origen genético en mas del 80% de los casos,
la falta de investigacion y desarrollo de terapias
farmacologicas y, por encima de todo, una mala
calidad de vida y falta de atencion adecuada a los
pacientes y las familias que los padecen. En unos
tiempos en los que la palabra “cronicidad” esta en
boca de todos, estos pacientes son el paradigma
del paciente crénico tanto por las caracteristicas
de las enfermedades que padecen como por su
alto grado de concienciacién e implicacién en el
proceso pero, a la vez, los grandes olvidados, 3
millones de olvidados en nuestro pais, pacientes
crénicos con necesidades especiales, hasta hace
bien poco “marginados” por el Sistema Nacional
de salud'.

Preguntas con respuesta: {como vemos los
médicos de familia las Enfermedades Raras?

A lo largo de nuestra carrera profesional, todos
hemos escuchado dudas para las que no tenemos
respuesta, pacientes con sintomas y signos
peculiares que nadie ha sabido “enmarcar” en un
diagndstico, ni siquiera los “grandes especialistas”.
Acostumbrados a la rutina de nuestras consultas
de 5 minutos, totalmente burocratizadas, a las
que los pacientes acuden con problemas de salud
de corte agudo o con enfermedades crénicas de
alta prevalencia, para las cuales tenemos guias de
actuacion perfectamente elaboradasy actualizadas,
no sabemos que hacer con el paciente “raro”, ese
que no encaja con lo que pone en el manual. Las
mas de las veces le derivamos de especialista en
especialista, iniciando una peculiar “travesia del
desierto” que suele durar una media de varios afios
hasta el diagnostico, a menudo propiciado por una
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idea feliz o una afortunada coincidencia. Varios
anos manejando la incertidumbre, no son muchos
anos? 2

Partiendo de estas premisas, la percepcion
que tiene nuestro colectivo sobre las ER es, en
ocasiones, limitada y confusa. Intentaremos
responder a algunas de las dudas que los médicos
de familia plantean en los foros al respecto.

Nueve mil enfermedades, lainmensa mayoria de
origen genético. {Como se supone que puedo
ayudar a diagnosticarlas?

Si bien hablamos de unas 9.000 ER, segun el listado
dela OMS, en nuestro pais manejamos un listado de
casi 1.000 entidades, dentro de las cuales las hay
mas o menos prevalentes, desde las que afectan
a varios miles de personas, hasta las que afectan
a 1 persona en todo el territorio nacional, muchas
de las primeras son sobradamente conocidas
por los médicos de familia, si bien no saben que
se consideraban “raras”. Ademas, a pesar de su
origen, las dos terceras partes se diagnostican
a través de la clinica, por lo que el diagnéstico
genético solo serviria como confirmacion, ademas
de ser en ocasiones de utilidad a la hora de hacer
el consejo genético oportuno.

Apenas puedo ponerme al dia con mis pacientes
con patologias mas o menos prevalentes.
¢CoOmo voy a sacar tiempo para mis pacientes
con ER?

En un cupo de un Médico de Familia (1.500-2.000
pacientes), tendriamos unos 15-20 pacientes con
ER. ¢Cuantos diabéticos tenemos con los dedos
amoratados de pincharles glucemias? ¢Cuantas
veces tomamos al afio la tensién arterial a nuestros
hipertensos? ;Cuantas veces pesamos a nuestros
obesos? A este respecto, el agravio comparativo
es evidente. Sabemos que son pacientes muy
demandantes con los que podemos sentirnos
incomodos, pero necesitan, como minimo, el
mismo trato que el resto de los crénicos. No
podemos conocer las mas de 9.000 enfermedades,
pero debemos de ponernos al dia en las 15-20 que
padecen los pacientes que han caido en nuestro
cupo, es nuestra responsabilidad.

Esta claro que son enfermedades para los
especialistas, estos pacientes muchas veces
saben mas que yo sobre la enfermedad.

Efectivamente, el paciente con una ER conoce en la
mayoria de los casos su enfermedad al menos tan
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bien como sus médicos. Y ya no es porque consulte
al “Doctor Google” y acuda a los profesionales
sanitarios porque ha oido o ha leido o ha visto
en la television algo relacionado con una cura
milagrosa para su enfermedad..., ni mucho menos.
En la actualidad, el asociacionismo y las nuevas
tecnologias suponen una herramienta de gran
potencia que hacen que asociaciones de pacientes
y especialistas de todo el mundo (no olvidemos
que hablamos de patologias en ocasiones de muy
baja prevalencia y a menudo los 2-3 referentes
de la enfermedad estan a miles de kildbmetros de
distancia) se pongan en contacto y adquieran
conocimientos que escapan a la actividad diaria
del médico de cabecera. Muchas veces acuden
con demandas que es nuestra obligacién investigar
aprovechando estos recursos, aceptando nuestras
limitaciones. El paciente “informado” esta, en estos
casos, mas informado que nunca®.

Con semejante panorama, ¢{Qué puedo hacer
yo con pacientes tan complejos? No puedo
curarles, saben mas que yo de su enfermedad...

La mayoria de los estudios nacionales e
internacionales sobre las necesidades que los
pacientes con ER demandan a los profesionales
sanitarios coinciden en que por encima de todo,
solicitan dos cosas: coordinacién entre los niveles
asistenciales y “acompafamiento” o “escucha
activa”s. Se da la circunstancia de que el Médico
de Familia es el profesional mas capacitado para
realizar ambas. En el primer caso por su puesto
privilegiado como “director de orquesta” de la
salud del paciente, y en el segundo caso porque
somos especialistas en comunicacién, no sélo con
el paciente, sino con la familia y la comunidad®.

Todo esto estd muy bien, pero no conozco
donde formarme al respecto.

El grupo de Trabajo SEMFyC de “Genética Clinicay
Enfermedades Raras” realiza desde su formacién en
el afo 2006 una importante labor de sensibilizacién,
informacion y apoyo con los médicos de familia
de nuestro pais. Dentro de sus actividades hay
que destacar el taller interactivo de sensibilizacion
“Enfermos Raros o médicos incdmodos: las ER en
la consulta de Atencidn Primaria”, del que se hacen
varias ediciones anuales, y que sumerge al asistente
(personal sanitario de los equipos de Atencién
Primaria) en un recorrido 100% interactivo para
descubrir la realidad cotidiana de estos pacientes
de una manera muy préxima, aprendiendo en
primera persona porqué la practica diaria con ellos
a veces se vuelve complicada y porque ellos ven
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a menudo a su médico tan complicado. Si bien se
estan realizando ediciones del taller en todas las
comunidades autébnomas de forma progresiva,
para aquellos que no puedan participar en el taller
y quieran informacién al respecto o ponerse en
contacto con el Grupo de Trabajo, su pagina web
es www.gdtraras.es

El protocolo DICE-APER: una herramienta
imprescindible para el abordaje de los pacientes
con Enfermedades Raras.

Por numerosas razones ya expuestas, el abordaje
de los pacientes con ER resulta complejo, ya desde
su diagnéstico, a menudo lento y complicado,
hasta su seguimiento y control, que ha de ser
una tarea compartida por el equipo de Atencién
Primaria y la Atencién Especializada. Su gran
heterogeneidad y desconocimiento hace muy
dificil disefiar herramientas que permitan de forma
estandarizada ayudar a los profesionales a abordar
las necesidades de estos pacientes. El protocolo
DICE-APER, desarrollado por el Grupo de Trabajo
SEMFyC sobre “Genética Clinica y Enfermedades
Raras”, en colaboracion con el Instituto de
Investigacién de ER (lIER) del Instituto de Salud
Carlos Ill, es hasta la fecha, el unico protocolo
conocido al respecto. Se trata de una plataforma
online de acceso libre y gratuito en la direccion
http://dice-aper.semfyc.es/web/index.php, cuyos
objetivos, correspondiendo la inicial de cada uno
a cada una de las letras que forman el nombre del
protocolo (DICE), junto a la suma de las iniciales de
Atencioén Primaria y Enfermedades Raras, son los
siguientes:

1.- Diagnéstico: Identificar a las personas
que tienen un diagnodstico correspondiente a
alguna de las ER descritas, o bien estan en estudio
bajo sospecha de poder tenerla. Esta identificacion
conlleva de forma inmediata la salvaguarda de esa
informacion en el propio sistema de la consulta del
meédico (papel o aplicacion informatica de AP).

2.- Informacion: Proporcionar unainformacion
basica y de soporte al paciente, partiendo de los
recursos existentes en organizaciones de pacientes
y de la administracion.

3.- Coordinacién: Contribuir a la coordinacion
asistencial que cada paciente demande,
estableciendo los lazos oportunos que en el
servicio médico especialista de esa enfermedad.

4.- Epidemiologia: Proporcionar informacion
al sistema sanitario sobre las dimensiones del
problema, facilitando que el paciente pueda
inscribirse el registro de personas con ER del
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ISCIIl, y en el futuro, en el correspondiente registro
autonémico de pacientes con ER, y pudiendo
contribuir a la investigacion mediante la donacion
voluntaria de una muestra de sangre para el
biobanco del ISCIII.

Estos objetivos se deben desarrollar bajo unas
actividades simples que lleven el minimo tiempo al
médico, pero que a su vez le permitan ser flexible
con el tiempo, de manera que el propio clinico
asume la gestion de las visitas y de los tiempos y
decide qué hacer en cada momento. Obviamente,
el primer punto se considera clave y por lo tanto
debe ser el primero y eje de todo el resto de las
actuaciones. Para alcanzar estos objetivos, la
plataforma contiene las siguientes herramientas:

a. Uncompletobuscadorde ER, conresumenes
actualizados de cada una de las patologias,
la mayoria en castellano.

b. Una herramienta de diagndstico diferencial
introduciendo sintomas y signos del
paciente.

c. Un sistema de consulta online con los
profesionales del IIER para orientar el
diagnostico.

d. Un listado de recursos de utilidad para
profesionales y pacientes relacionados con
las ER, incluyendo un listado actualizado
de los Centros de Referencia Nacionales
a donde derivarlos en caso de sospecha
diagndstica.

e. Un acceso directo al Registro Nacional de
Pacientes con ER, desde el cual se puede
registrar a los pacientes.

f.  Unenlace al Biobanco Nacional de Muestras
de Pacientes con ER, desde el cual se
informa del procedimiento a seguir en caso
de que el paciente estuviera interesado en
colaborar donando una muestra de sangre.

g. Una herramienta para coordinar la atencién
a los pacientes con el resto de médicos
especialistas que se encargan de su caso.’

Seguimiento de los pacientes con Enfermedades
Raras desde la consulta de Atencion Primaria:
después del DICE-APER

Obviamente, completar el protocolo DICE-APER
no supone el final de las “atenciones” que el
paciente con ER precisa, si queremos cubrir sus
necesidades. Asi, hay que hacerlas extensivas
a otros profesionales del centro de salud: DUE,
fisioterapeuta, asistente social, etc., pues no
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debemos olvidar que en este grupo de pacientes
los aspectos relacionados con la discapacidad
o limitacion laboral son en ocasiones muy
importantes. A través de los enlaces del protocolo
es posible llegar a paginas web donde aparecen
distintos tipos de encuestas disefadas para evaluar
necesidades del paciente segln su patologia, asi
como su calidad de vida.

Con vistas a realizar el oportuno asesoramiento
genético, en algunas ocasiones es conveniente
buscar casos similares en la familia del paciente,
realizando un arbol genealégico basico de tres
generaciones. La misién del médico de cabecera
es la de informar sin alertar, ya que la informacion
que se desprende del “asesoramiento genético”
es especialmente sensible de forma de que una
palabra mal dicha en un momento mal elegido
puede echar una gran “losa” de incertidumbre
sobre pacientes y familiares. A través del protocolo
se puede acceder a paginas web con informacion al
respecto, incluyendo el mapa nacional de recursos
para el asesoramiento genético.

En algunos casos es conveniente entregar
al paciente una de las llamadas “Tarjetas de
Urgencias”, las cuales sirven para que determinados
pacientes con determinadas patologias entreguen
al personal sanitario cuando entran en un servicio de
urgencias donde presumiblemente no van a tener
acceso a su historial, ya que indican situaciones
particulares, medicacion adecuada/inadecuada,
actitud ante una emergencia, etc., en pacientes
con esa enfermedad. Hay disponible unas cuantas
decenas y se puede acceder hasta ellas desde la
pagina del protocolo.

Finalmente, seria recomendable que el paciente
acudiera a su médico de cabecera siempre que
acuda al especialista y, como minimo, una vez al
afo para “repasar” los puntos de este protocolo,
introducir la nueva informacion clinica en la historia,
y reevaluar necesidades®.

Poniendo en practica el protocolo y haciendo el
correspondiente seguimiento, podemos ayudar a
los pacientes con ER a ver cumplidas sus principales
demandas, y todo ello desde nuestra consulta,
recibiendo como minimo, ni mas ni menos que lo
que todos los pacientes, y mas concretamente los
crénicos, necesitan, para que dejen de sentirse
“raros” y dejen de ver a su médico de cabecera
como a un extrano. Como dice la cancion del
grupo “El Desvan del Duende”, galardonados con
el premio FEDER-Extremadura 2013: “Si se quiere,
se puede”.
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No todo es clinica

Geneética: raras y no tan raras...

Miguel Garcia Ribes
Especialista en Medicina Familiar y Comunitaria.
Centro de Salud Cotolino II.
Castro Urdiales. Cantabria.

Puntos clave

B El conocimiento de la problematica de los pacientes
con enfermedades raras (ER) asi como los funda-
mentos de la genética clinica comienza a ser indis-
pensable para los profesionales de Atencién Prima-
ria (AP).

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

B 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.

B Ante la sospecha de una patologia de origen genético
o con transmision hereditaria, el médico de familia
ha de estudiar el caso mediante el arbol genealégico
correspondiente y remitirlo al servicio de consejo ge-
nético mas apropiado, que sirve de «traductor» de
toda la informacién que desde este se suministre al
paciente.

Situacion clinica

«Doctor, tengo una prima a la que le han dicho que
tiene un cancer en la mama, le han preguntado si hay
mas personas en su familia con esta enfermedad, y
como mi madre muridé 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 mi me duele y me duele de ver-
dad, y mucho.»

«Doctor, ¢dice usted que mi nifio (un adolescente
de 16 afios) se queda como "dormido” en todas par-
tes porque es un poco vago? Es que una vecina vio el
otro dia un documental en la televisién que hablaba
de una enfermedad en la que la gente se queda dor-
mida de repente.»

«Doctor, mi hermana ha tenido un nifio 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?»

Estos cuatro ejemplos, basados en hechos reales, son una
pequefia muestra de lo que la genética y las enfermeda-
des «rarasy» estan empezando a permeabilizar nuestra
practica diaria. ¢ Quién no se ha enfrentado alguna vez a
situaciones similares? y, lo mas importante, ¢ quién no se
ha encogido de hombros?, ¢ quién no ha buscado la salida
de, quizas en la proxima visita..?, ¢ quién no ha deseado
salir corriendo de la consulta?

Dudas para las que no tenemos respuesta, pacientes con
sintomas y signos peculiares que nadie ha sabido «enmar-
car» en un diagnostico, ni siquiera los «grandes especialis-
tasy, 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 afios.. Demasiada pre-
sion 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 cony sin patitas
(depende de la mala uva del cientifico de turno), que habia
que aprobar si uno queria empezar con lo bueno, con lo que
le hacia médico, que eran los pacientesy las enfermedades.
¢Y las enfermedades? En la facultad 1+1 siempre eran 2, y
la suma de varios sintomas con las pruebas diagnédsticas
in-fa-li-bles tenia como recompensa el diagndstico se-
guro, claro que eran enfermedades faciles, «de libro», que
deciamos los estudiantes de entonces. También sabia-
mos que toda regla tenia su excepcidn, y esa excepcidn
eran las enfermedades raras (ER), que si se caracteriza-
ban por algo, no era por su rareza, sino porque siempre
tenian algo peculiar, pintoresco: el hombre de goma, el ojo
seco, los huesos de cristal... etc. ¢Y los pacientes? Pues
no debian de existir, porque durante 6 afios de formacién
pregrado, creo que nunca nos hablaron de ellos...

¢Y al acabar la carrera? ¢ Qué se aprende de genéticay de
las ER durante la flamante residencia, ahora de 4 afios,
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con tiempo para hacer rotatorios en practicamente todos
los servicios hospitalarios habidos y por haber? Pues
practicamente nada o casi nada, desgraciadamente. Los
residentes de Medicina Familiar y Comunitaria no rotan
por servicios de genética clinica, no asisten a consultas de
consejo genético, ni a unidades de cancer hereditario alli
donde las hay, porque haberlas haylas, y en cuanto a los
pacientes con ER, parece que son propiedad de los com-
pafieros, los residentes especialistas, «que para eso los
van a diagnosticar ellosy.

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 crénicas de alta prevalencia, para las cuales
existen guias de actuacion perfectamente elaboradas y
actualizadas. Y ¢ qué pasa con el paciente «raro», ese que
no encaja con lo que pone en el manual? Es facil: 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 «encajary» 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, jcomo si ahora tuviéramos que ser los ge-
netistas de primaria...!

Este articulo intentard 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 diagnéstico
o sospecha de una ER en la consulta
de atenciéon primaria

Las ER son, en general, un conjunto de enfermedades
cronicas muy heterogéneas que se caracterizan por su
baja prevalencia (menos de 5 por cada 10.000 habitan-
tes), elevada morbilidad, y mortalidad precoz. Ademas,
su baja prevalencia ha condicionado hasta no hace mucho
tiempo que se investiguen poco y que los tratamientos en
la mayoria de los casos sean inexistentes (tabla1). La Or-
ganizaciéon Mundial de la Salud (OMS) reconoce hasta la
fecha mas de 8.000 ER, aunque el nimero aumenta con-
tinuamente vy, si bien se admite que mas del 80% son de
origen genético, el diagndstico, en muchas ocasiones di-
ficil, normalmente se hace a través de la clinica y pruebas
diagndsticas 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 Espafia afec-
ta a unos 3 millones de individuos'.

TABLA 1

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

Nifios

Diagnéstico facil

¢ Malformaciones congénitas

¢ Acondroplasia

o Artrogriposis

Diagnostico dificil

¢ Mucopolisacaridosis: Sindrome de Morquio;
Sindrome de Hunter; Sindrome de Sanfilippo;
Sindrome de Hurler

¢ Sindrome de Moebius

¢ Fibrosis quistica

Posibilidad de intervencién precoz que mejore la calidad

de vida

e Sindrome de Turner

o Déficit hormona del crecimiento

o Enfermedad de Gaucher

Jévenes

Diagnéstico precoz y «mal pronésticoy a partir
de la juventud

¢ Hemofilias

e Porfirias

¢ Tumores infantiles

Adultos

¢ Discapacidad motora de origen musculosquelético
¢ Discapacidad motora de origen neurolégico

¢ Discapacidad mental

¢ Aniridia (sindrome de WAGR)

* Enfermedad por priones (Creutzfeldt-Jakob)

e Corea de Huntington

Para el médico de familia, el diagndstico de las ER resulta
complejo. No debe olvidarse que en mas del 80% de las
ocasiones, los pacientes acuden a la consulta con signos
y sintomas mal definidos y el diagnédstico, exceptuando
la patologia aguda trivial, no es nada sencillo. Ademas, la
variabilidad clinica de las ER hace muy dificil en la mayoria
de los casos que el médico de familia sospeche la enfer-
medad en cuestion. Asi, en un principio, y dado que no
existe un paciente tipo, seria deseable que el médico de
familia estuviera muy atento para reconocer cuando esta
ante una enfermedad mas compleja, que necesita ser
diagnosticada lo antes posible, y remitiera al paciente al
especialista adecuado. Como se dijo en la introduccién,
todos los médicos de AP tienen algln paciente que no
encaja en el proceso diagnoéstico habitual. A este respec-
to, conviene recordar ese viejo adagio médico que dice:
«Cuando un mismo paciente tiene varios sintomas vy sig-
nos raros, ¢ No sera que todo es una misma cosa rara?»?.

Como se hace evidente, el niUmero vy la variedad de las ER
hacen imposible disefiar protocolos diagnosticos genera-
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les. En la practica, 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 diagnostico. En los Ultimos afios comienzan a pu-
blicarse en algunas revistas dirigidas al médico de familia,
articulos en forma de fichas cortas que contienen proto-
colos de sospecha diagndstica de algunas de las ER mas
frecuentes para su manejo desde la consulta de AP,
pero probablemente la herramienta que en este momento
puede tener mas 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 Clinica y ER de la Sociedad Espafiola de Medicina
Familiar y Comunitaria, en colaboracién con el Instituto de
Investigacion de ER (IIER), el IMSERSO vy la Federacién
Espafiola de Pacientes con ER (FEDER)®.

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-

cion: http://dice-aper.semfyc.es/, nacié a partir de la
idea de ordenar de forma logica aquellas tareas que po-

FIGURA 1

()[[E bt/ /dice-spersemfyc.es/ueb/indexphp

El protocolo on-line DICE-APER

P - B¢ X || [F] ENFERMEDADES RARAS

drian ser cubiertas por los médicos de AP en relacién 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-
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ta la salvaguarda de esa informacion en el propio siste-
ma de la consulta del médico (papel o aplicacién infor-
matica de AP).
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¢ Coordinacion: contribuir a la coordinacién asistencial
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que el paciente pueda inscribirse en el registro de per-
sonas con enfermedades raras del ISClll y contribuir ala
investigacion mediante la donacién de una muestra de
sangre para el biobanco del ISCIII.

Estos objetivos se deben desarrollar bajo actividades
simples que lleven el minimo tiempo al médico, y que a su
vez le permitan ser flexible con el tiempo, de manera que
el propio médico asume la gestion 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.

Utilizacion 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 seguira
un ritmo distinto y al que su médico de cabecera tendra
que adaptarse. La mejor manera de aplicar el protocolo es
dando respuesta a una serie de preguntas que se plan-
tean a continuacion:

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

o :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 Informacién y Orientacién (SIO) de FEDER,
telefonico y por correo electrénico a través del cual los
pacientes (y también los profesionales sanitarios) pue-
den recibir informacion de todos los recursos de FEDER
ajustados a casos particulares, y la del Centro de Refe-
rencia Estatal de Atencién 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 promocién, desarrollo y difusion
de conocimientos, experiencias innovadoras y méto-
dos de atencion a personas con ER, ademas de tener
una alta especializacion en servicios de apoyo a familias
y cuidadores de estas personas.

o ;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 electrénico 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 disposicion para atenderlo de forma coor-
dinada, asi como su contacto para mantener un inter-
cambio de informacion fluido.

¢ Esta registrado nuestro paciente? Pese a que en Es-
pafia hay un niimero elevado de registros de ER perte-
necientes a asociaciones de pacientes y profesionales
estudiosos de alguna patologia, asi como registros au-
tondémicos, existe un Unico Registro Nacional de Pa-
cientes con ER fisicamente 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 epidemiologia de las ER en Espafiay
asi poder hacer frente a las dimensiones de la proble-
matica de estos pacientes. Por tanto, es fundamental
que el médico de familia anime a sus pacientes con ER
aintroducir sus datos en el registro, ayudandolos inclu-
so en este sencillo proceso (los datos basicos para la
inscripcidn no llevan mas de 5 minutos y son, basica-
mente, la filiacién del paciente y el diagndstico). Desde
el protocolo se puede inscribir al paciente en el registro
y tras la inscripcién hay que entregar al paciente un in-
forme clinico con el diagnéstico para que lo envie al IIER
(Instituto de Salud Carlos lll-Avda. Monforte de Le-
mos, 5. 28029, Madrid) ya que solo de esta manera se
puede validar la inscripcion. En caso de pacientes me-
nores de edad, son los padres o tutores los que decidi-
ran 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 iniciativas’.

¢Quiere el paciente contribuir a la investigaciéon? El
Biobanco Nacional de Enfermedades Raras, situado
también en el lIER, es una pieza fundamental en la pro-
mocion de la investigacidn, los analisis dirigidos al
diagnostico y la busqueda de biomarcadores prondsti-
cos. Los biobancos son fundamentales, pero la baja
prevalencia de las ER hace muy dificil conseguir mues-
tras bioldgicas 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 biologia suya (generalmente de san-
gre). Si el paciente estuviera interesado, el protocolo
permite ponerse en contacto por correo electrénico con
el responsable de este biobanco. Y a partir de ahi, los
responsables del IIER coordinan la extraccion de la
muestra de sangre, que se intentara hacer coincidir con
cualquier otra extraccién que el paciente necesitase
para su control evolutivo. Obviamente, esta coordina-
cion se realiza desde el IIER ajustandose a los tiempos
y al lugar de residencia de los pacientes. Una vez reali-
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zada la extracciéon, un servicio de mensajeria se hara
cargo del traslado de la muestra biolégica hasta el IIER.
Finalmente, el lIER facilita al paciente, por correo elec-
trénico, toda la documentacion de permisos legales y
consentimiento informado que el paciente debera fir-
mar, para poder realizar la extraccién 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 Ultimo término son basicamente «pa-
cientes crénicos con necesidades especialesy, y esas ne-
cesidades requieren también un seguimiento «especial.
A estos efectos, el protocolo contiene enlaces a las prin-
cipales fuentes de informacién relacionadas con las ER,
muchas de ellas en castellano, que permitiran al médico
de familia conocer a fondo las patologias de sus pacien-
tes, yalocalizados, diagnosticados y registrados. Como ya
se ha comentado, las 9.000 patologias catalogadas como
ER por la OMS son de una gran variedad, pero casi todas
ellas podrian tener en comun 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 avidos de todo tipo de foros sobre
su enfermedad.

e 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 enfermeria [DUE], fisioterapeuta, asistente
social, administrativo, etc.), pues no hay que olvidar
que en estos pacientes los aspectos relacionados con la
discapacidad o limitacion laboral son, en ocasiones,
muy importantes. Mediante los enlaces del protocolo
es posible llegar a paginas web donde aparecen distin-
tas encuestas disefiadas para evaluar necesidades del
paciente segun su patologia, asi 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 linea, FEDER y muchas asocia-
ciones de pacientes disponen de cuestionarios adapta-
dos a numerosos grupos de patologias raras®®.

e En segundo lugar, es importante buscar casos simila-
res en la familia del paciente mediante un arbol genea-
l6gico basico de tres generaciones (tabla 2). En este
sentido, la mision del médico de cabecera es la de in-
formar sin alertar, ya que la informacién que se des-

TABLA 2

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

1. Asesoramiento Genético Preconcepcional

2. Deteccion de anomalias fetales

3. Abortos espontaneos de repeticion

4. Administracién de farmacos u otros teratégenos
5

. Pacientes pediatricos con dificultades de aprendizaje o
caracteristicas dismorficas

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

7. Realizacion de test genéticos

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

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-
macién del arbol genealégico 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 paginas
web con informacién 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 patologias, incluido el cancer heredi-
tario. De este modo, si hay un centro de referencia es-
pecifico, 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-
cion que el laboratorio suministre. A la hora de dar esta
informacion, es importante sefialar que durante el pro-
ceso del asesoramiento genético ningin 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
auténoma. Hay que respetar el principio de no directi-
vidad y evitar toda postura paternalista'®™.

o 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 patologias entreguen al personal sanitario
cuando entran en un servicio de urgencias, donde pre-
sumiblemente no van a tener acceso a su historia clini-
ca, ya que indican situaciones particulares, medicacién
adecuada/inadecuada, actitud ante una emergencia...
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en pacientes con dicha enfermedad. Existen ya unas
cuantas decenas y estan disponibles en la pagina web
de Orphanet Espafia, donde se van traduciendo del in-
glés de forma progresiva. Se puede llegar a ellas a tra-
vés del protocolo.

e En cuarto lugar, seria recomendable que el paciente
acudiera a su médico de cabecera siempre que acuda al
especialistay, como minimo, una vez al afio para «repa-
sary los puntos de este protocolo, introducir la nue-
va informacion clinica en la historia, y revaluar necesi-
dades.

e Finalmente, habra que informar al resto del equipo de
primaria (DUE, fisioterapeuta, asistente social, psico-
logo) de las necesidades especiales del paciente y
coordinar una estrategia especifica centrada en él y en
la que el médico de familia debe funcionar como «di-
rector de orquestay, 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 pequefia parte de las
ER, una vez se ha diagnosticado la enfermedad en un pa-
ciente de su cupo, es obligacién del profesional conocerla
a fondo. No es infrecuente que los pacientes consulten
fuentes de la mas variada procedencia, con especial hin-
capié en las que brindan las nuevas tecnologias, 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 autéonomas o paises... 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 periodo de
tiempo lo mas breve posible para informarse al respecto.
El protocolo DICE-APER cuenta con paginas 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 mas objetivo posible, exponer la realidad
con todas las alternativas disponibles y animar al pacien-
te a que siempre que encuentre informaciones de estas
caracteristicas acuda a la consulta para ponerlas en co-
munP.

Haciendo los honores a la especialidad:
Medicina Familiar y Comunitaria

Finalmente, un guifio 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 mas olvidados, y
que en los pacientes con ER adquieren una dimension es-
pecial: la atencién a la familia y a la comunidad.

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

utilidad preguntar por casos similares en el resto del arbol
genealdgico familiar. Una vez diagnosticada y, dado que
un elevado porcentaje de estas patologias se detectan en
pacientes en edad pediatrica, hay que suministrar a la fa-
milia toda la informacion necesaria sobre la enfermedad
de una manera clara y responder a sus dudas de la forma
mas objetiva posible, sirviendo de intermediario entre la
familia y los diferentes niveles de atencién para su co-
rrecto tratamiento. Ademas, es muy importante desarro-
llar un soporte emocional adecuado, anticipandose a la
aparicion de sintomas y signos tipicos de la patologia del
cuidador. Finalmente, en caso de sospecha de una posible
transmision genética de la enfermedad, habra que dirigir
a los familiares interesados a la consulta de consejo ge-
nético correspondiente.

A nivel comunitario, los protagonistas de la atencion a los
pacientes con ER son, sin lugar a dudas, las asociaciones
de pacientes. El movimiento mediatico alrededor de estas
patologias es deudor del movimiento asociativo que co-
menzo en la década de 1980 v, sin este movimiento, hu-
biera sido muy dificil que en la actualidad fueran blancos
de atencién de sectores sanitarios y politicos. El maximo
representante en este sentido en Espafia es la FEDER.
Creada en 1999, esta constituida por mas de 140 asocia-
ciones, representa mas de 900 enfermedades distintas y
actla en nombre de todos los pacientes (con diagnéstico
o en espera de él) que padecen una de estas patologias. El
médico de familia debe conocer la existencia de esta aso-
ciacién, asi 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 acompafiamiento a pacientes y familiares, soli-
citar informacién sobre algunas patologias (centros de
referencia, avances diagndsticos o terapéuticos, etc.), o
consultar alguna de sus publicaciones y documentos de
consenso que presenta periédicamente.

Epilogo

Los médicos de familia hemos abanderado las principales
reformas en el campo de la salud de Espafia en los Ultimos
30 afios. La atencion 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 atencién e informacion coordinada desde
los distintos niveles de atencién sanitaria, o el derecho a
ser acompafiados durante el proceso de enfermedad™.
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 mas capacitado para hacer am-
bas labores, y conseguir que se sientan, por primera vez
en mucho tiempo, menos raros. Asi pues, adaptémonos,
ellos nos lo agradeceran.
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Resumen

La atencién a los pacientes con ER, muchos de los cuales
tienen consultas que implican el asesoramiento genéti-
co, comienza a tener cierta relevancia en el diaadiadela
consulta del médico de familia. Dado que la formacion
en estos terrenos tan heterogéneos (mas de 8.000 ER,
mas del 80% de origen genético) es escasa en AP, y que
se trata de un colectivo cuya atencidn tiene caracteristi-
cas especiales, desde el grupo de trabajo de la semFYC
sobre Genética Clinica y Enfermedades Raras se estan
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 cdmodos 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 gufa clara y concisa para comenzar a descubrir el mundo del
consejo genético, con herramientas y estrategias creadas especial-
mente para que los médicos de Atencién Primaria pierdan el miedo a
la genética.

Urioste M, ed. Planteamientos basicos del cancer hereditario: Principa-
les sindromes. Serie Ciencias Biomédicas. Instituto Roche; 2011.
La biblia de los manuales sobre cdncer hereditario en Espafia. Satis-
fard tanto a lectores interesados en profundizar en el tema como a
los que solo buscan un protocolo rdpido para saber qué hacer con un
paciente susceptible de desarrollar un cdncer de origen familiar.

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