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Resumen

Objetivos. Realizar un andlisis de los pacientes derivados a consulta de M edicina Interna con una sospecha
clinica de enfermedad minoritaria, poder conocer sus caracteristicasy orientar la creacion de consultas
monogréficas.

Material y métodos. Se realiz6 un estudio retrospectivo y descriptivo de los pacientes derivados con sospecha
de una Enfermedad Minoritaria, a una consulta general de Medicina Interna no identificada como
monogréafica, pero si dado a conocer €l interés de su desarrollo. El periodo de inclusion se realizo durante dos
anos, mayo del 2015 amayo del 2017. Se analizaron el nimero de casos estudiados y sus variables

epidemiol bgicas, la clasificacion segun € tipo de enfermedad estudiada, €l servicio de procedenciade la
derivacion, la confirmacion mediante estudio molecular y posteriormente su screening familiar.

Resultados: Durante dos afios, en una consulta de Medicina Interna no monogréfica, fueron valorados 94
pacientes, de los cudles 90 pertenecian al drea sanitaria de Salamancay 4 pacientes de poblaciones limitrofes
del areade Zamora. Se identificaron como casos indices 25 pacientes y se estudiaron dentro del rastreo
familiar a69. El 58,5% eran mujeres, y la edad media de |os pacientes fue 52 afios. La principal entidad
minoritaria estudiada fue la telangiectasia hemorrégica hereditaria (HHT) o enfermedad de Rendu-Osler-
Weber, seguida de |as enfermedades en la sintesis del colageno. Se confirmaron con estudio molecular 38
casos de HHT (pertenecientes a 18 familias), respecto ala colagenopatias se estudiaron 7 pacientes de los
cuales se confirmaron 4 Ehlers Danlos Vascular o tipo IV (pertenecientes a 2 familias), 2 sindromes de
Marfan (pertenecientes a 1 familia), una de ellas con estudio genético compatible con solapamiento Marfan-
Ehlers Danlos, y 1 valvulopatia adrtica bicispide asociada a aneurismatorécico y cifoescoliosis. En relacion
a enfermedades metabdlicas, se realizé despistaje de enfermedad de Fabry en 2 pacientes (un caso como
indice y otro como estudio familiar de una paciente fallecida con diagnéstico postmortem de enfermedad de
depdsito lisosomal, con datos clinicos compatibles) y 1 caso de seguimiento de fenilcetonuria (derivada
desde S. de Pediatria en Protocolo Consenso de Transicion) y sin estudio de progenitores.

Conclusiones: Laincidencia de enfermedades minoritarias esta en aumento, por su mayor conocimiento e
identificacion por parte de los facultativos. En una consulta de M. Interna se encuentran identificadas 18
familias de telangiectasia hemorragica hereditaria, 2 familias de Ehlers Danlos Vascular, 1 familia de
Marfan, 1 defenilcetonuriay 1 caso de enfermedad lisosomal. Concluimos la necesidad de la creacion de
Consultas Monogréficas para un mejor diagnéstico y seguimiento de estas patol ogias de baja prevalencia.
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Resaltar €l interés de colaboracién con otros servicios y poder crear Unidades Multidisciplinares, incluidala
investigacion basica clinica. En €l seguimiento y consulta de transicion de enfermedades minoritarias de la
edad pediatrica encontramos un papel importante de lafiguradel internista.
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