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Resumen

Objetivos: Describir la casuistica de los pacientes atendidos en una unidad de enfermedades
minoritarias en sus primeros 18 meses de funcionamiento.

Métodos: Se realizé un estudio observacional retrospectivo en el que se incluyeron todos los
pacientes valorados en la consulta de enfermedades minoritarias en un hospital de tercer nivel entre
las fechas de 1 de julio de 2022 y el 8 de febrero de 2024.

Resultados: Durante los primeros 18 meses de actividad de la consulta se valoraron un total de 178
pacientes nuevos. Se registraron hasta 53 diagnodsticos diferentes. La informacion de dichos
diagnosticos se resume en la figura 1. Las inmunodeficiencias primarias no se incluyen dado que el
centro ya dispone de una consulta especifica. Dentro de las enfermedades del tejido conectivo, se
atendieron 11 pacientes con Ehlers Danlos tipo V, 8 pacientes con el tipo IV, 5 pacientes con
sindrome de Marfan y 3 pacientes con sindrome de Stickler. En las enfermedades del metabolismo
intermediario, se valoraron 6 pacientes con fenilcetonuria y 3 con homocistinuria. En el grupo de las
facomatosis, se recogieron 14 pacientes afectos de esclerosis tuberosa y 12 pacientes con
neurofibromatosis tipo 1. Finalmente, en las enfermedades por deposito liposomal se incluyeron 5
pacientes con enfermedad de Fabry (tabla) La manera en que los pacientes accedieron a la consulta
fue mediante derivacion desde atencion primaria u otros especialistas por alta sospecha o
confirmacién de enfermedad minoritaria y mediante una consulta de transicién desde pediatria en la
que se atendieron a 18 pacientes del total.
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Grupos de enfermedades
5 2

13

37

m Telangiectasia hemorragica hereditaria

m Enfermedades hereditarias del tejido conectivo

m Facomatosis

m Enfermedades del metabolismo intermediario hereditarias
m Enfermedades por depdsito lisosomal

m Otros



Diagnosticos N

Enfermedades hereditarias del tejido conectivo 37
Ehlers Danlos tipo V hipermovil 11
Ehlers Danlos tipo IV Vascular 8
Ehlers Danlos tipo Il Clasico-like 1
Ehlers Danlos tipo | Clasico 2
Enfermedad de Marfan 5
Sindrome de Stickler 3
Sindrome de Beals 3

4

Otros

Facomatosis 27
Esclerosis tuberosa 14
Neurofibromatosis tipo 1 12
Von Hippel-Lindau 1

Enfermedades del metabolismo intermediario 13

hereditarias 6
Fenilcetonuria 3
Homoscistinuria 2
Aciduria glutarica tipo 1 1
Aciduria glutarica tipo 2 1

~ Deficit de biotinidasa
Enfermedades por depoésito lisosomal 5
Enfermedad de Fabry S

Discusion: De manera similar a otros centros, la patologia mas frecuente fue la telangiectasia
hemorragica hereditaria seguida de las enfermedades del tejido conectivo. (1) Dentro de las
enfermedades del tejido conectivo, la mas frecuente fue el sindrome de Ehlers Danlos el subtipo V o
hipermdvil que es el mas frecuentemente descrito en la literatura. (2) Registramos Ginicamente un
caso de Von Hippel-Lindau, también, en la linea de lo esperable segun otros registros.

Conclusiones: Las unidades de enfermedades minoritarias se enfrentan a muchos retos como el
desconocimiento de la amplia variedad de patologias y las escasas opciones terapéuticas disponibles.
El conocimiento y registro de las patologias atendidas de manera centralizada puede facilitar
generar evidencia cientifica de calidad ya que el numero de pacientes afectos de muchas de estas
enfermedades es escaso.
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