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Resumen

Objetivos: Conocer las diferentes patologías que han sido valoradas y que se encuentran en
seguimiento por la unidad, los estudios genéticos realizados y los principales servicios de derivación
en los primeros 14 meses de inicio de la consulta de enfermedades raras en un hospital de segundo
nivel.

Métodos: Estudio descriptivo observacional retrospectivo que incluyó los pacientes valorados en la
consulta de enfermedades raras desde su inicio el 10/03/2022 al 25/05/2023. Se analizaron las
principales patologías en seguimiento, la asociación familiar de dichas patologías, los servicios que
procedían a realizar la consulta y los test genéticos realizados.

Resultados: De los 56 pacientes analizados 20 de ellos presentaban un diagnóstico de
inmunodeficiencias primarias (siendo la inmunodeficiencia común variable la más prevalente 55%),
12 de telangiectasia hemorrágica hereditaria (HHT), 3 de ellos de conectivopatías, 3 de
enfermedades metabólicas, 3 de síndromes autoinflamatorios, 2 de síndrome de Von Hipple Lindau y
otros 13 de diversas patologías clasificadas como enfermedades raras. Los principales servicios de
derivación fueron por orden Hematología (37,5%), Medicina interna (32,14%), Atención primaria
14,28%), Neumología (5,35%), Pediatría (3,57%) y otros (7,14%). De los 56 pacientes analizados 27
tenían estudio genético realizado o corroborado en nuestro centro, los otros 29 estaban pendientes
de realización o habían realizado un diagnóstico clínico de su patología.

Tabla 1. Principales diagnósticos clínicos en la consulta de enfermedades raras
Principales diagnósticos N (56)
Inmunodeficiencias primarias 20
Telangiectasia hemorrágica hereditaria (hht) 12
Conectivopatías 3
Metabólicas 3
Autoinflamatorias 3
Von Hipple Lindau 2
Otros 13
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Tabla 2
Servicios de derivación N (56)
Hematología 37,5%
Medicina interna 32,14%
Atención primaria 14,28%
Neumología 5,35%
Pediatría 3,57%
Otros 7,14%

Conclusiones: Durante 14 meses se han valorado un total de 56 pacientes, siendo las patologías más
prevalentes en la consulta las inmunodeficiencias primarias (35,71%) y la telangiectasia
hemorrágica hereditaria (21,42%) (tabla 1). Los principales servicios de derivación fueron
Hematología (37,5%) y Medicina interna (32,14%). Los resultados presentados en estudios similares
en centros de referencia presentaron una prevalencia similar en lo referente a las principales
patologías y a los servicios de derivación (tabla 2).
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