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Resumen

Objetivos. Las enfermedades raras o minoritarias (EEMM) son un grupo muy heterogéneo de enfermedades
que afectan a5 de cada 10.000 pacientes. Su forma de debut y los sintomas que las acompafian son muy
variables, por lo que suponen un gran reto diagnostico. Nuestro objetivo es analizar la forma de presentacion
delas EEMM en adultos, conocer €l tiempo de retraso diagnostico y €l nimero de recursos sanitarios
consumidos previo a diagndstico en una cohorte de pacientes remitidos a una Unidad monogréfica de
EEMM.

Métodos: Estudio retrospectivo en el que se seleccionaron pacientes de més de 15 afos, sin diagndstico
previo y remitidos a una consulta monogréfica de EEMM en un periodo de 5 afios (2019-2024). Se
estudiaron variables demogréficas,; forma de presentacion; retraso hasta € diagnostico; nimero de asistencias
aconsultas y hospitalizaciones en € afio previo a diagnostico; nimero de comorbilidades y de farmacos
consumidos.

Resultados: Se incluyeron 87 pacientes, de |os que un 62% eran mujeres. La edad media fue de 42 afios. Se
obtuvo un diagnostico de EEMM en un 64,3% de |os pacientes. Un 19,5% de | os pacientes estudiados
formaba parte del cribado familiar, un 13,7% no tenia un diagndstico de certezay un 15% fue dado de alta al
no demostrarse una EEMM. Un 40% de | os pacientes procedia de las consultas de Medicina Interna o de
atencion primaria; un 13,7% de Neurologiay un 8,7% de Digestivo. Dentro de |os individuos sintomaticos,
un 22,5% presentaba manifestaciones neurol 6gicas/retraso psicomotor; un 16,3% reumatol ogicas; un 12,2%
digestivas; un 8% cutaneas, un 4% cardiol 6gicas; un 4% endocrinologicas; y un 4% hematol dgicas. Un
10,2% debutd en forma de urgencia metabdlica. En menor proporcion el motivo de consulta fueron
problemas otorrinolaringol dgicos, odontol 6gicos, ginecol dgicos, urol égicos u oftalmol égicos. El tiempo
medio hasta el diagndstico fue de 12 afios, con una mediana de 7 afios. En € afio previo a diagnostico, los
pacientes consultaron una media de 4 ocasiones en su médico de atencidn primaria por su enfermedad o
comorbilidades relacionadas y una media de 7 veces en consultas hospitalarias. Un 46% de |os pacientes
ingresd en planta de hospitalizacion en el afio previo a diagndstico por motivos derivados de su enfermedad
0 pruebas complementarias. Un 29,6% de | os pacientes consumia 5 o mas farmacos antes del diagndstico de
su patologiay un 50,9% de €ellos presentaba 2 0 mas comorbilidades rel acionadas con su enfermedad. Los
diagndsticos obtenidos més frecuentes fueron anomalias en el desarrollo (32,1%); errores congénitos del
metabolismo de los aminoécidos y lipidos (16%); trastornos del metabolismo de porfirinas (11%); y
enfermedades lisosomales (5,3%).
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Conclusiones: El retraso diagnéstico de las EEMM supone un gran impacto fisico y emocional paralos
pacientes gque las padecen. Resulta de gran importanciala formacién en EEMM paraidentificarlas lo antes
posible y poder ofrecer terapias para frenar su avance cuando estén disponibles. El presente estudio pone de
manifiesto larelevancia de las unidades funcionales de EEMM en el diagndstico precoz y lalabor del
especiaistaen Medicina Interna en e ge de la atencion multidisciplinar a estos pacientes.
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