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Enfermedades raras y coordinacion asistencial

M. GARCIA FUENTES, D. GONZALEZ LAMUNO

Citedra de Pediatria. Servicio de Pediatria. Universidad de Cantabria. Hospital Valdecilla

La atencién integral al nifio, objetivo genérico de la Pedia-
tria, requiere como requisito indispensable la existencia de
una adecuada coordinacion asistencial. Dicha coordinacién,
motivo de especial interés y preocupacién para la actual
Junta Directiva de la Sociedad de Pediatria de Asturias, Can-
tabria y Castilla Leon representa, segtin un reciente estu-
dio®, una de las principales necesidades planteadas por los
familiares de los nifios con enfermedades raras y por los
pediatras que les atienden.

Las enfermedades poco frecuentes, o enfermedades
raras, han sido tradicionalmente motivo de especial dedi-
cacién para los pediatras. Sin embargo, es muy reciente la
vision médica de estas entidades desde la perspectiva de las
necesidades de los pacientes que la sufren®, siendo a prin-
cipios de la década de los 80 cuando en Estados Unidos sur-
gi6 la NORD (National Organisation for Rare Disorders)
cuya reivindicacion primordial era la necesidad de desa-
rrollar nuevos fdrmacos para su tratamiento (medicamen-
tos huérfanos). A partir del aflo 1999, con el reconocimien-
to por parte del Parlamento Europeo de los graves proble-
mas que aquejan a los pacientes afectos por enfermedades
raras, se han venido realizando desde las instituciones socia-
les y sanitarias diversas iniciativas y acciones de interés en
relacion a la identificacién de las necesidades que presen-
tan estos enfermos. A este respecto, en este XVIII Memorial
Guillermo Arce y Ernesto Sdnchez-Villares se ha presenta-
do el reciente estudio publicado por el Real Patronato sobre
Discapacidad® en el que se analizan las necesidades de los
pacientes pediatricos con enfermedades raras, y en cuyas

conclusiones se destaca la necesidad de mejorar la coordi-
nacion entre los niveles asistenciales para atender adecua-
damente a estos enfermos.

En el estudio del Real Patronato antes referido, la nece-
sidad de coordinaci6n percibida por los pediatras y familia-
res de enfermos se refiere fundamentalmente a la informa-
ci6én y seguimiento de los pacientes. Sin embargo dicha nece-
sidad se percibe también desde la perspectiva de las uni-
dades especializadas que atienden estas enfermedades (meta-
bolismo, genética, dismorfologia, etc.), como condicién
imprescindible para aprovechar las amplias posibilidades
diagnéstico/terapéuticas que se abren como consecuencia
de los recientes avances cientificos y tecnolégicos. En efec-
to, la posibilidad de acceder a un diagndstico preciso en las
enfermedades raras se estd incrementando de forma pro-
gresiva, gracias al conocimiento del genoma humano y a la
accesibilidad clinica existente a la tecnologia de andlisis mole-
cular. Sin embargo, para que estos procedimientos puedan
aplicarse de forma eficaz y sean accesibles al conjunto de la
poblacion, se requiere una exquisita interconexion entre las
distintas unidades implicadas en la atencion especializada
a estos pacientes (unidades de referencia pediatricas, con-
sejo genético, unidades de Obstetricia, unidades de referen-
cia bioquimicas nacionales e internacionales, etc.).

Adicionalmente a las unidades de especialidades y cen-
tros de referencia analitica, el Pediatra general constituye
un eslabén fundamental en el diagnéstico precoz de las
enfermedades raras de base metabélico-hereditario. Aun
extremando el diagndstico de estas enfermedades en la etapa
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prenatal e incrementando el cribaje neonatal mediante los
procedimientos disponibles, lo cual podria plantear mas
problemas que ventajas, la gran mayoria de pacientes con
enfermedades raras pasarian estos filtros sin ser identifi-
cados. Estos casos idoneamente deberian ser diagnostica-
dos cuando comienzan a presentar manifestaciones clini-
cas, siendo muy necesaria, para que este diagndstico no se
retrase, la participacion del Pediatra y la existencia de una
maxima coordinacién entre los distintos niveles asisten-
ciales. Sin embargo, los indicios de que se dispone pare-
cen indicar que con relativa frecuencia se producen retrasos
en el diagndstico superiores a lo deseable, sobre todo en
aquellos casos en los que no existen antecedentes familia-
res orientativos

El retraso diagnéstico de las enfermedades raras se jus-
tifica en parte por dificultades intrinsecas de esta patologia
que constituye un grupo muy numeroso, quizds miles de
entidades, con manifestaciones clinicas muy diversas. Junto
a esta circunstancia, otros factores a tener en cuenta son pro-
blemas organizativos y de coordinacién asistencial, dificul-
tades que se incrementan si el paciente reside en una loca-
lidad distante de los grandes centros de especialidades, con
problemas para acceder a una unidad especializada en este
area. Aunque los recursos publicos sanitarios de nuestro
pais tienen suficiente capacidad para diagnosticar situacio-
nes complejas como las que presentan los pacientes con
enfermedades raras, la actividad asistencial de los centros
se ha ido estructurando con unos criterios de “rentabilidad”
que no resultan ser los mas idéneos para atender a estos
enfermos. Por otra parte, en muchos casos la sistematica
asistencial de los servicios de especialidades suele estar
orientada a una protocolizacion de procedimientos dirigi-
dos preferentemente a enfermedades de alta prevalencia.
En este contexto, es posible que en los casos de enferme-
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dades raras se produzca una larga sucesién de interconsul-
tas, al final de cuyo proceso puede ser que no se haya obte-
nido un diagnéstico que realmente requeriria una vision
integral del paciente.

Teniendo en cuenta las circunstancias antes referidas,
parece conveniente propiciar una cierta reconversion de los
sistemas sanitarios que facilite la atencién integral al enfer-
mo complejo. Probablemente un buen catalizador de este
proceso sea la voluntad de coordinarse por parte de los pro-
fesionales sanitarios lo cual debe surgir de la motivacion e
interés hacia esta patologia. A este respecto, el progresivo
incremento de comunicaciones y ponencias en este campo
que se viene apreciando en las reuniones cientificas invita
al optimismo. Asi mismo, es importante que el Servicio de
Pediatria ejerza méds que nunca de estructura aglutinadora
de la actividad de sus componentes y no sea simplemente
la suma de actividades asistenciales inconexas. Por tlti-
mo, parece necesario que las sociedades cientificas y profe-
sionales que, con su independencia y sensibilidad ante las
necesidades de nifio, han marcado tradicionalmente direc-
trices pioneras en la atencién pediatrica, aporten recursos,
ideas y soluciones para conseguir una auténtica coordina-
cién asistencial, y de esta forma pueda aportarse un mayor
beneficio a los pacientes y, paralelamente, los pediatras
obtengan un mayor grado de satisfaccién en su trabajo.

BIBLIOGRAFIA

1. Gaite L, Cantero P, Gonzélez Lamuiio D, Garcia Fuentes M. Nece-
sidades de los Pacientes Pediatricos con Enfermedades Raras y de
sus Familias en Cantabria. Documento 69,/2005. Edita: Real Patro-
nato sobre Discapacidad. Afio 2005.

2. Gonzalez-Lamufio Leguina D, Lozano de la Torre M?], Garcfa Fuen-
tes M. Enfermedades complejas de baja prevalencia en Pediatria.
Bol Pediatr 1998; 38: 213-216.





