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• Las enfermedades raras 
conforman un nuevo 
capítulo de la medicina





• Graves 
• Degenerativas
• Crónicas
• Carga psicosocial









Estudio de Necesidades Sociosanitarias de 
Enfermedades Raras (ENSERio),

• La mitad de los afectados ha tenido que viajar 
fuera de su provincia a causa de su enfermedad 
en los últimos dos años.

• El 40% se ha desplazado cinco o más veces. 
Por el contrario, un 17% no lo ha podido hacer 
aún habiéndolo necesitado. Uno de los 
principales motivos de estos viajes es la 
obtención de una terapia adecuada. 



Diseño del Proceso Asistencial:

. ¿Qué pacientes atenderemos?

.  Indicadores



• Equipo multidisciplinar 





¿CON QUIÉN ?

• PEDIATRA
• NEURÓLOGO



Transferencia de 
metabolopatías desde pediatría 

a una unidad de adultos
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EJEMPLOS DE TRANSICIÓN PEDIATRIA-
ADULTOS

FIBROSIS QUíSTICA

HIPOTIROIDISMO 
CONGÉNITO
HIPERFENILALANEMIA



• FISIOTERAPIA 
• PSICOLOGO 
• TRABAJO SOCIAL
• Nutricionista, genetista

• Reuniones 



Publicidad…
puntos guía
CPK

OSTEOPENIA y 
TROMBOPENIA

VISCEROMEGALIAS 

DOLOR ABDOMINAL Y 
NEUROPATIA

ANGIOQUERATOMAS 

……….



Excelencia: si en la cartera de 
servicio incorporamos

• SEGUNDA OPINION ?? 









LA INFORMACIÓN TIENE 
CARACTERÍSTICAS …

• >> Evaluación del riesgo de aparición y 
de recurrencia

• >> Consejo genético antes y después 
de la realización de los análisis 
genéticos

• >> Información escrita y oral accesible 
para las familias, profesionales 
sanitarios y grupos de apoyo al 
paciente



Las indicaciones más frecuentes 
del consejo genético son:





Hospital de Hospital de 
diadia

Consultas Consultas 

HospitalizaciHospitalizacióónn



50 pacientes50 pacientes 1 nuevo1 nuevo

1 preferente y 3 sucesivos 





MEDICINA MEDICINA 
INTERNA  INTERNA  

ATENCIATENCIÓÓN N 
PRIMARIA PRIMARIA 



• Hospital Puerto Real



TELEFONO TELEFONO 

CORREO CORREO 
ELECTRONICOELECTRONICO

FORMACIFORMACIÓÓN.N.

Publicidad Publicidad 



ENFERMERIA EN LA ENFERMERIA EN LA 
CONSULTA DE CONSULTA DE 
enfermedades enfermedades 
minoritarias minoritarias 



CONCLUSIONES

MULTIDISCIPLINAR, EN TODOS LOS 
AMBITOS DE LA ATENCION 
SANITARIA Y EN COORDINACION 
CON PRIMARIA 


