
La atención integral al niño, objetivo genérico de la Pedia-
tría, requiere como requisito indispensable la existencia de
una adecuada coordinación asistencial. Dicha coordinación,
motivo de especial interés y preocupación para la actual
Junta Directiva de la Sociedad de Pediatría de Asturias, Can-
tabria y Castilla León representa, según un reciente estu-
dio(1), una de las principales necesidades planteadas por los
familiares de los niños con enfermedades raras y por los
pediatras que les atienden.

Las enfermedades poco frecuentes, o enfermedades
raras, han sido tradicionalmente motivo de especial dedi-
cación para los pediatras. Sin embargo, es muy reciente la
visión médica de estas entidades desde la perspectiva de las
necesidades de los pacientes que la sufren(2), siendo a prin-
cipios de la década de los 80 cuando en Estados Unidos sur-
gió la NORD (National Organisation for Rare Disorders)
cuya reivindicación primordial era la necesidad de desa-
rrollar nuevos fármacos para su tratamiento (medicamen-
tos huérfanos). A partir del año 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
relación a la identificación de las necesidades que presen-
tan estos enfermos. A este respecto, en este XVIII Memorial
Guillermo Arce y Ernesto Sánchez-Villares se ha presenta-
do el reciente estudio publicado por el Real Patronato sobre
Discapacidad(1) en el que se analizan las necesidades de los
pacientes pediátricos con enfermedades raras, y en cuyas

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

En el estudio del Real Patronato antes referido, la nece-
sidad de coordinación percibida por los pediatras y familia-
res de enfermos se refiere fundamentalmente a la informa-
ción 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, dismorfología, etc.), como condición
imprescindible para aprovechar las amplias posibilidades
diagnóstico/terapéuticas que se abren como consecuencia
de los recientes avances científicos y tecnológicos. En efec-
to, la posibilidad de acceder a un diagnóstico preciso en las
enfermedades raras se está incrementando de forma pro-
gresiva, gracias al conocimiento del genoma humano y a la
accesibilidad clínica existente a la tecnología de análisis mole-
cular. Sin embargo, para que estos procedimientos puedan
aplicarse de forma eficaz y sean accesibles al conjunto de la
población, se requiere una exquisita interconexión entre las
distintas unidades implicadas en la atención especializada
a estos pacientes (unidades de referencia pediátricas, con-
sejo genético, unidades de Obstetricia, unidades de referen-
cia bioquímicas nacionales e internacionales, etc.). 

Adicionalmente a las unidades de especialidades y cen-
tros de referencia analítica, el Pediatra general constituye
un eslabón fundamental en el diagnóstico precoz de las
enfermedades raras de base metabólico-hereditario. Aun
extremando el diagnóstico de estas enfermedades en la etapa

BOLETÍN DE LA SOCIEDAD DE PEDIATRÍA DE ASTURIAS, CANTABRIA, CASTILLA Y LEÓN 211

BOL PEDIATR 2005; 45: 211-212

Editorial

Enfermedades raras y coordinación asistencial

M. GARCÍA FUENTES, D. GONZÁLEZ LAMUÑO

Cátedra de Pediatría. Servicio de Pediatría. Universidad de Cantabria. Hospital Valdecilla

© 2005 Sociedad de Pediatría de Asturias, Cantabria, Castilla y León
Éste es un artículo de acceso abierto distribuido bajo los términos de la licencia Reconocimiento-No Comercial de Creative Commons
(http://creativecommons.org/licenses/by-nc/2.1/es/), la cual permite su uso, distribución y reproducción por cualquier medio para fines no comerciales,
siempre que se cite el trabajo original.

Bol Sccalp 194 corr  3/11/05  10:11  Página 211



prenatal e incrementando el cribaje neonatal mediante los
procedimientos disponibles, lo cual podría plantear mas
problemas que ventajas, la gran mayoría de pacientes con
enfermedades raras pasarían estos filtros sin ser identifi-
cados. Estos casos idóneamente deberían ser diagnostica-
dos cuando comienzan a presentar manifestaciones clíni-
cas, siendo muy necesaria, para que este diagnóstico no se
retrase, la participación del Pediatra y la existencia de una
máxima coordinación 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 diagnóstico superiores a lo deseable, sobre todo en
aquellos casos en los que no existen antecedentes familia-
res orientativos

El retraso diagnóstico de las enfermedades raras se jus-
tifica en parte por dificultades intrínsecas de esta patología
que constituye un grupo muy numeroso, quizás miles de
entidades, con manifestaciones clínicas muy diversas. Junto
a esta circunstancia, otros factores a tener en cuenta son pro-
blemas organizativos y de coordinación 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
área. Aunque los recursos públicos sanitarios de nuestro
país 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 idóneos para atender a estos
enfermos. Por otra parte, en muchos casos la sistemática
asistencial de los servicios de especialidades suele estar
orientada a una protocolización de procedimientos dirigi-
dos preferentemente a enfermedades de alta prevalencia.
En este contexto, es posible que en los casos de enferme-

dades raras se produzca una larga sucesión de interconsul-
tas, al final de cuyo proceso puede ser que no se haya obte-
nido un diagnóstico que realmente requeriría una visión
integral del paciente.

Teniendo en cuenta las circunstancias antes referidas,
parece conveniente propiciar una cierta reconversión de los
sistemas sanitarios que facilite la atención 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 motivación e
interés hacia esta patología. A este respecto, el progresivo
incremento de comunicaciones y ponencias en este campo
que se viene apreciando en las reuniones científicas invita
al optimismo. Así mismo, es importante que el Servicio de
Pediatría ejerza más que nunca de estructura aglutinadora
de la actividad de sus componentes y no sea simplemente
la suma de actividades asistenciales inconexas. Por últi-
mo, parece necesario que las sociedades científicas y profe-
sionales que, con su independencia y sensibilidad ante las
necesidades de niño, han marcado tradicionalmente direc-
trices pioneras en la atención pediátrica, aporten recursos,
ideas y soluciones para conseguir una auténtica coordina-
ción asistencial, y de esta forma pueda aportarse un mayor
beneficio a los pacientes y, paralelamente, los pediatras
obtengan un mayor grado de satisfacción en su trabajo.
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