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Recomendaciones

—)y

Definir planes de intervencion consensuados con pacientes y fami-
liares, con la participacion de Atencion Primaria y Especializada.
en los que se recojan aspectos clinicos, asi como aquellos de inte-
gracion famihar y social.

Fomentar la coordinacion entre todos los profesionales que atien-
den a pacientes con ER. a nivel tanto de Atencion Primaria como
Especializada. en las respectivas Comunidades Autonomas.
Asegurar la continuidad asistencial cuando el paciente con ER su-
pere la edad pediatrica.

[dentificar las necesidades de formacion e investigacion de los pro-
fesionales que atienden a pacientes con ER. tanto en Atencion Pri-
maria como en Especializada.

Fomentar la participacion de los centros que atienden a pacientes con
ER en proyectos de investigacion de ambito nacional e internacional.
Evaluar periodicamente la satisfaccion de usuarios v profesionales so-
bre la atencion que reciben en los centros que atienen pacientes con ER.
Fomentar la colaboracion con asociaciones de pacientes de ER y
socledades cientificas (ambito formativo, informativo, actividades
conjuntas, etc.).



— Tomar las medidas adecuadas para evitar los sesgos de genero en
la atencion de pacientes con ER.

— Promover la coordinacion y el intercambio de mmformacion entre
unidades afies que atienden pacientes con ER.

— Fomentar las colaboraciones nacionales y europeas en los diferen-
tes niveles teniendo en cuenta la dimension europea vy la necesidad
de colaboracion con centros de referencia de otros paises.

— Elaborar guias y/o protocolos para la Atencion de las ER, con ob-
jeto de homogeneizar la actuacion de los diferentes profesionales
sanitarios tanto de AP como de AE. basados en la evidencia cienti-
fica disponible y que cuenten con informacion especifica para per-
sonas afectadas, familiares, cuidadores y docentes.



Estudio de Necesidades Sociosanitarias de
Enfermedades Raras (ENSERIo0),

« La mitad de los afectados ha tenido que viajar
fuera de su provincia a causa de su enfermedad
en los ultimos dos anos.

 EI40% se ha desplazado cinco o mas veces.
Por el contrario, un 17% no lo ha podido hacer
aun habiendolo necesitado. Uno de los
principales motivos de estos viajes es la
obtencion de una terapia adecuada.



Diseio del Proceso Asistencial:
. ., Qué pacientes atenderemos?

Indicadores



 Equipo multidisciplinar



Hannemann-Weber et al. Implementation Science 2011, 6:40
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Shared communication processes within
healthcare teams for rare diseases and their
influence on healthcare professionals’ innovative
behavior and patient satisfaction

Henrike Hannemann-Weber' , Maura Kessel', Karolina Budych® and Carsten Schultz
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EJEMPLOS DE TRANSICION PEDIATRIA-
ADULTOS

FIBROSIS QUISTICA

HIPOTIROIDISMO
CONGENITO

HIPERFENILALANEMIA




FISIOTERAPIA
PSICOLOGO

TRABAJO SOCIAL
Nutricionista, genetista
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Publicidad...
puntos guia

CPK

OSTEOPENIA y
TROMBOPENIA

VISCEROMEGALIAS

DOLOR ABDOMINAL Y
NEUROPATIA

ANGIOQUERATOMAS
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Reflections in Internal Medicine
On the clinical encounter with 'zebras' - the science and art of rare diseases

Michal Haran, Ami Schattner *

Departments of Medicine and Hematology, Kaplan Medical Gentre, Rehovot, [srael
The Faculty of Medicing, Hebrew University Hadassah School of Medicine, Jenusalem, lsrael

ARTICLE INFO ABSTRACT
Article history: Taught since medical school to concentrate on the more commen disease entities, physicians may become
Received 25 December 2010 insensitive to the possibility of encountering a rare disease (“zebra™) or even an unusual presentation of one.

Received in revised form 2 February 2011
Accepted 10 February 2001
Avalable online 2 March 2011

The personal experience of one of the authors prompted this article, presenting an alternative view . We stress
the need to carefully consider at times even rare diagnostic entities and their potentially unusual
presentations. We discuss practical approaches to the special problems of these patients who are under-
represented in the literature. In particular, using computerized searches when facing patients with

Keywards: : : . : . |
Rare dismses unexplained symptoms, and adopting an honest, supportive attitude when uncertainty persists, seems
Difficult diagnoses Important.

Uncertainty @ 2011 European Federation of Internal Medicine. Published by Elsevier BY. All rights reserved.
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El 2010 Revised Ghent Nosology para el sindrome de Marfan parte de 7 puntos, como se indica a continuacion:

En ausencia de historia familiar:

1. Ao (Z >2) AND EL = MFS

2. Ao (Z = 2) AND FBN1 = MFS

3. Ao (Z =2) AND Syst (= 7pts) = MFS*

4. EL y FBN1 con Ao conocida = MFS

En presencia de historia familiar:

G, EL v FH de MFS (como se define abajo) = MFS

6. Sist (= 7 pts) v FH de MFS (como se define abajo) = MFS*

7. Ao (Z =2 en menores de 20 afios, = 3 en mayores de 20 afios) + FH de MFS (como se define abajo) = MFS*

* Gin descartarse SGS, LDS or vEDS

Click agui para calcular el score sistémico

Click agui para informacidn sobre el diagndstico diferencial

Click agui para criterios de mutacién en la FEN1

Click agui para el calculo del Z-5core




LA INFORMACION TIENE
CARACTERISTICAS ...

e« >> Evaluacion del riesgo de apariciony
de recurrencia

e« >> Consejo genético antes y despues
de la realizacion de los analisis
genéticos

 >> Informacidn escritay oral accesible
para las familias, profesionales
sanitarios y grupos de apoyo al
paciente



L as indicaciones mas frecuentes
del consejo geneético son:

- Malformaciones congénitas, yva sean dnicas o multiples, dismorhas.
- Retraso mental o del desamollo v talla baja.

- Infertilidad, esterilidad, abortos recurrentes.

- Presencia de consanguinidad.

- Presencia de alteraciones aomosdmicas.

- Historia familiar de enfermedades genéticas.

SE ¢ ! aspacios asisnciales



Consejo Genétice en Enfermedades Raras

El consejo genético pretende dar respuesta a las necesidades de los pacientes, familiares y de los profe-
sionales que las atienden, para asesorar y valorar desde el punto de vista genético qué acciones hay que
adoptar para facilitar la prevencion, el diagndstico precoz, & abordaje terapéutico v el sequimiento mas
adecuados. Se concibe como un proceso que invioluaa a un individuo o familia, e implica;

« Conocer la situacion médica, incluyendo & diagnéstics, curse probable de a enfermedad v el tratamien-
to disponible.

« Entender cdmao la herenda contribuye al trastorne, asi como el riesgo de recurrencia de la enfermedad.

« Comprender las altemativas para mangjar el riesgo de recurrencia y opdones reproductivas.

« Ayudar a eegir, entre [as opciones posibles, |a mas efectiva v apropiada segun el riesgo, objetivos fami-
liares, nomnas éticas, creencias, et y actuar de acuerdo con dicha decision.

« Favorecer |a adaptacidn delindividuo v de la familia a la enfermedad y/o al riesgo de recurrencia.



Consultas

Hospitalizacion




1 nuevo

1 preferente y 3 sucesivos
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CONCLUSIONES

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



