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Enfermedades complejas de baja prevalencia en Pediatria
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Las tasas de morbimortalidad infantil han experimen-
tado notables modificaciones en los Gltimos afios en funcion
de los cambios socio-sanitarios y del avance en el conoci-
miento y posibilidades terapéuticas de las distintas enfer-
medades. A este respecto las Gltimas décadas se han carac-
terizado por un importante descenso de la mortalidad infan-
til y una mejoria en el pronostico vital de enfermedades gra-
ves, lo cual se ha correspondido con un incremento de la
patologia crénica y del niGmero de pacientes que sobrevi-
ven en condiciones de salud no ideales®.

El devenir de los acontecimientos en relacion a los avan-
ces en el conocimiento de los mecanismos fisiopatolégicos
y bases moleculares de las enfermedades, junto a laamplia
difusion de dichos conocimientos a través de los medios de
comunicacion, ha determinado que los pacientes y sus fami-
liares dispongan en muchas ocasiones de amplia informa-
cion relativa a las diferentes opciones diagnosticas y tera-
péuticas de sus padecimientos. Esta realidad condiciona un
nuevo espectro de prioridades en la demanda sanitaria, que
en el &mbito pediatrico se concreta en una especial preo-
cupacion por el diagndstico y tratamiento de los pacientes
afectos de enfermedades raras o individualmente poco fre-
cuentes, a las que nos referiremos como “enfermedades com-
plejas de baja prevalencia”@.

CONDICIONANTES EN LA ATENCION DE LOS
PACIENTES CON ENFERMEDADES COMPLEIJAS DE
BAJA PREVALENCIA

Las dificultades actuales para la atencion de pacientes
afectos con enfermedades complejas de baja prevalencia
radican fundamentalmente en los propios profesionales

médicos, aunque también influyen en dicha dificultad las
prioridades existentes en los servicios de salud. A este res-
pecto, los recursos destinados a la asistencia e investigacion
de una enfermedad dependen en gran medida del nime-
ro de personas afectadas y de la presion social que estas pue-
dan ejercer, siendo comprensible que una enfermedad de
baja prevalencia pase desapercibida, 0 no sea considerada
dentro de las prioridades para quienes tienen poder de ges-
tion o decision.

En lo que respecta a los profesionales responsables de
la atencién del nifio sus motivaciones actuales, en general,
no son las idéneas para que se interesen por el estudio de
estos pacientes. Las Ultimas generaciones de pediatras han
sido formados fundamentalmente en las patologias de alta
prevalencia, tanto durante su etapa de pregrado como en
su formacion de especialista. Ello condiciona que ante una
enfermedad compleja poco prevalente, el paciente sea remi-
tido de forma inmediata al centro de referencia en el que de
forma inmediata se cursa una interconsulta al especialista
correspondiente, que no siempre va a conducir a una carac-
terizacion adecuada del enfermo®. A este respecto, muchas
de estas enfermedades afectan a varios 6rganos, lo cual, sin
un enfoque interdisciplinario, supone una dificultad afia-
dida en el manejo de estos pacientes para cuyo diagnéstico
es necesario una vision integral del enfermo dificilmente
alcanzable en estructuras sanitarias con tendencia a la supe-
respecializacion y en donde el intercambio de informacion
entre especialistas no es todo lo fluido que seria deseable.
Como consecuencia de ello, los pacientes con enfermeda-
des de baja prevalencia son diagnosticados frecuentemen-
te de forma tardia, sufriendo estancias hospitalarias inGti-
les y un peregrinaje de consulta en consulta donde son some-
tidos a pruebas diagnosticas muchas veces innecesarias. Por
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otra parte la consecucion del diagnéstico no comporta siem-
pre la aplicacion de un tratamiento o al menos un adecua-
do seguimiento por parte del Pediatra, lo cual sit(a al pacien-
te y a su familia en una posicién de aislamiento e incom-
prensién, que puede ser mas dolorosa que la propia enfer-
medad.

Junto a las circunstancias anteriores que condicionan
una atencion inadecuada de los pacientes con enfermeda-
des complejas de baja prevalencia, en el momento actual
estan emergiendo unas mayores posibilidades de actuacion
diagnostico-terapeutica para estos enfermos, a la par de una
exigencia creciente de atencién por parte de los mismos. En
los Gltimos afios se han producido importantes avances en
el conocimiento médico y en el desarrollo tecnoldgico (téc-
nicas de imagen, biologia molecular, etc.), que estan per-
mitiendo ampliar enormemente las posibilidades diagnos-
ticas y terapéuticas. La introduccion de la “alta tecnologia”
en el campo del radiodiagndstico, iniciada a principios de los
afios ochenta con la ecografia y la tomografia computarizada
y continuada més tarde con la resonancia magnética, ha
supuesto una nueva dimensidn en el planteamiento del diag-
nostico clinico. La superior resolucidn de los equipos, la apli-
cacion de nuevos algoritmos de reconstruccion y la posi-
bilidad de trabajar con tiempos de exposicion cada vez
menores, factor decisivo en la edad pediatrica, ha condi-
cionado la incorporacion sistematica de estas técnicas a la
clinica habitual. Asimismo, el acceso a las bases de datos de
genes derivadas del proyecto genoma humano y la posibi-
lidad de realizar estudios moleculares a partir de minimas
muestras bioldgicas con una tecnologia al alcance de los
laboratorios clinicos, permite incorporar a la préactica clini-
ca el enorme arsenal de conocimientos moleculares dispo-
nible®.

En los altimos afios, y desde diferentes medios de comu-
nicacion que sobrepasan el &mbito cientifico, se ha venido
realizando una gran difusion de todos estos avances, y de
las posibilidades que gracias a ellos se abren para la aten-
cion de los enfermos. Ello ha condicionado un incremento
de las expectativas por parte de los pacientes y de sus fami-
liares, que se aferran a cualquier titular o noticia en una com-
prensible busqueda de solucién para su problema. En este
sentido, estan adquiriendo una especial relevancia los sis-
temas de informacidn articulados alrededor de Internet,
donde es posible acceder directamente a informacion referen-
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te a recursos sanitarios para diferentes situaciones clini-
cas, y obtener informacion acerca de las distintas enferme-
dades en lenguaje asequible. Mucha de la informacion ver-
tida en las paginas web tiene fines eminentemente divul-
gativos y de educacion sanitaria, y proviene de asociacio-
nes de afectados u organizaciones de soporte, que tratan de
contestar a muchas de las preguntas que se hacen los enfer-
mos y que frecuentemente el profesional médico no es capaz
de responder adecuadamente®8). Asimismo, mediante estas
redes de informacion los pacientes tratan de unir sus esfuer-
zos con el &nimo de tener mayor fuerza reivindicativa en
sus peticiones y plantear soluciones a problemas comunes
gue para los casos individuales resultarian ciertamente impo-
sibles. Evidentemente el papel que juegan algunas de estas
asociaciones en la mejora de los cuidados médicos es nota-
ble, pero existe el peligro de obtener informacién sesgada y
generar corrientes de opinidn sin una base cientifica ade-
cuada, que pueden desencadenar un clima de desconfian-
za entre el pediatra y sus pacientes, los cuales en ocasio-
nes disponen de informacion que desconoce el propio per-
sonal médico.

ESTRATEGIAS ACTUALES ANTE LA PATOLOGIA DE
BAJA PREVALENCIA. ORIENTACION ACTUAL

Ante la demanda asistencial generada por la patologia
compleja de baja prevalencia, es necesario un cambio de
actitud por parte del especialista en pediatria, y en especial
del pediatra de los centros de nivel terciario, que deberé
actualizar su formacion en esta patologia. Ello no significa
la memorizacion de listas de sindromes raros, sino la for-
macién en una comprensién légica del proceso, lo que en
ocasiones obliga a llegar hasta los aspectos moleculares de
la enfermedad, facilitandose con ello la aproximacion diag-
nostica de la misma y en su caso la aplicacion terape(tica.
En esta patologia méas que en ninguna, es necesario una con-
tinua actualizacion de los conocimientos a través de las bases
de datos disponibles. Evidentemente esta formacién debe
iniciarse a nivel de pregrado, y mantenerse durante los perio-
dos de especializacion y de formacién continuada de los
especialistas en pediatria.

Ante un paciente con una enfermedad de diagnostico
dificil, no deberan prodigarse las exploraciones complejas
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sin que previamente se haya realizado una reflexidon clini-
ca adecuada. Como en cualquier otra patologia, el proceso
diagnostico debe basarse fundamentalmente en el razona-
miento clinico, que por la complejidad de los casos debera
realizarse frecuentemente en sesiones conjuntas y reunio-
nes interdisciplinarias, debiendo evitarse en lo posible la
parcelacidn en la toma de decisiones a la que predispone
una estructura de superespecializaciones inconexas. La pro-
pia vision molecular de la enfermedad muestra claramente
la ausencia de fronteras entre especialidades, ya que el len-
guaje molecular es semejante independientemente del 6rga-
no o del tejido. Agotada esta fase de valoracion clinica y
enunciadas unas presunciones diagnésticas, es cuando debe-
ran realizarse las exploraciones que se consideren perti-
nentes.

En relacién a la comunicacion con el paciente y/0 a sus
familiares, es necesario establecer medidas de informacion
congruentes entre los distintos profesionales y las familias
de los afectados. El principal problema para el paciente que
sufre una patologia de baja prevalencia es la falta de infor-
macion adecuada, suficiente y actualizada, que le permita
situarse en un marco de confianza. A este respecto, el cono-
cimiento mutuo y el establecimiento de un marco de rela-
cién son premisas necesarias para la colaboracion entre pro-
fesionales de salud y las asociaciones de afectados en bene-
ficio de los pacientes y familias. En la actualidad, la infor-
maética como herramienta para el manejo y acceso a la infor-
macion, junto al buen funcionamiento de redes de libre acce-
so como Internet, se perfilan como elementos fundamenta-
les en este campo®. Cerrar el triangulo de la informacion
entre organizaciones, profesionales y pacientes-familias es
en definitiva una de las claves para el 6ptimo aprovecha-
miento de los recursos para la atencién de estos pacientes.

Desde el punto de vista terapéutico, es importante tener
en cuenta que en este tipo de enfermedades el conocimien-
to médico progresa muy rdpidamente, siendo muy arries-
gado establecer con caracter definitivo la irreversibilidad de
algunos procesos. La inexistencia de una terapia eficaz en
un momento dado no excluye su posibilidad futura, e inclu-
s0 las genopatias (un 80 por ciento de las enfermedades raras
tienen origen genético) son blancos potenciales de distintas
estrategias terapéuticas. Todo ello obliga a una actualiza-
cion permanente por parte del médico debiéndose tener en
cuenta que el progreso no sélo se da en terapias causales
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sino también en las sintomaticas, y en estos pacientes cual-
quier mejoria, aunque sea pequefia, merece siempre la pena.

CONSIDERACIONES FINALES

Las enfermedades complejas de baja prevalencia son
individualmente raras pero en conjunto su frecuencia es
considerable, debiéndose tener en cuenta que la OMS inclu-
ye en este capitulo a mas de 5.000 entidades. La demanda
asistencial de esta patologia crece rapidamente por lo que
sin duda va a ser en un préximo futuro un campo de gran
interés pediatrico. Para cubrir esta necesidad, desde los Ser-
vicios de Pediatria deberian organizarse unidades funcio-
nales de atencion a estos pacientes, con un enfoque multi-
disciplinar y en las que se destaque el papel de los pedia-
tras de Atencion Primaria. Independientemente de las inter-
venciones diagndéstico-terapeuticas que se realicen desde
las unidades de especialidades para la atencion de estos
pacientes, es necesario tener en cuenta el insustituible papel
que los pediatras generales deben jugar en la humanizacién
de la asistencia a estos enfermos y en el apoyo emocional
que requieren tanto ellos como los familiares.

Conviene insistir en la necesidad de eliminar la actitud
negativista ante las enfermedades complejas, incluso en
aquellas que tienen una base genética. Los avances que se
estan produciendo en la comprension de la patologia meta-
bolico-hereditaria estan ampliando continuamente las posi-
bilidades de modificar la expresion clinica de estas enfer-
medades e incluso de prevenirla®. En este sentido, las estra-
tegias de actuacion no deben establecerse necesariamente
con el saber y la experiencia que pueda haber adquirido una
unidad asistencial, sino con el que continuamente viene acu-
mulando la ciencia médica. Ello es posible actualmente y la
estrategia para acceder a ese conocimiento debe estar diri-
gida por los médicos responsables de la atencidn del nifio
gue son los pediatras. Una inhibicién en este sentido pro-
piciaria una desorientacion por parte de estos enfermos, que
en su logica busqueda de remedio intentarian acceder a tra-
tamientos de eficacia no contrastada. Todos, y particular-
mente la administracién sanitaria, debemos ser consciente
del enorme coste humano, econémico y social que repre-
sentaria una perdida de control de las enfermedades com-
plejas de baja prevalencia.
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