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¢Porque ER metabolicas?

Suponen un % importante de las ER
Todas las entidades son ER

Tienen base genética y biomarcadores
Prevencion — Deteccion neonatal

Casl la mitad de los medicamentos
huérfanos son para ERM




Organizacion Diagnostica de los Errores
Innatos del Metabolismo: Objetivos

o Estimular al neonatologo y pediatra general a
Incrementar la sospecha diagnostica de estas
enfermedades asi como su participacion en el
seguimiento.

 Estudiar posibilidades de transferencia nino-adulto

e Describir una vision de organizacion diagnéstica y
de seguimiento a nivel sanitario global



Organizacion diagnostica de los EIM: Modelos posibles

Modelo A: TIPO COYUNTURAL
Seguimiento clinico no especializado:
comporta fuerte dependencia analitica
y falta de prevision para los cambios diagnostico-terapéuticos

Modelo B: TIPO REFERENCIADO
Servicio centralizado del conjunto de enfermedades,
dependencia analitica pequenia,
planificacion adecuada de los avances diagnostico-terapéuticos

Modelo C: REFERENCIADO ESPECIALIZADO
Similar al anterior por grupos de enfermedades metabolicas



Unidad de Referencia de Enfermedades Congeénitas del Metabolismo (URECM):

ORGANIGRAMA PROPUESTO

UNIDAD ANALITICA DE DETECCION NEONATAL EXPANDIDA
Metodologia: MS/MS 4 :

UNIDAD CLINICA DE SEGUII\/IIENTO
Centralizada, Capacitada y Multidisciplinar
Referencia: Minima 15.000 RN Maxima:80.000-100.000 RN



Unidad de Referencia de
Enfermedades Congénitas del

Metabolismo (URECM): Objetivos

— 1- Atencion integral a todos los pacientes con ECM mas alla de los
14 anos (el 35% de nuestros pacientes se encuentra en esa
situacion), incorporacion de especialistas de medicina adulta.

— 2- Realizacion de la analitica especializada para el diagnostico y
seguimiento de los pacientes

— 3- Elaboracion de Guias Clinicas de cada grupo de
enfermedades metabolicas, destinadas fundamentalmente a
Servicios de Pediatriay a Unidades de Urgencias y UVI de
Adultos

4- Participacion activa o conexion con los programas del

Departamento de Sanidad relacionados con esta Unidad: Deteccion

neonatal, Comites E. Raras, Comites tratamiento enfermedades de

coste muy elevado.



Transferencia al adulto, consulta mixta: Posibilidades

Endocrinologia y Metabolismo:
No equiparable “metabolismo” vs “errores innatos del metabolismo”

Neurologia:
gran parte de los pacientes tienen alcance neuroldgico

Medicina Interna:
dado su alcance multiorganico

Genetica:
donde exista Gnética clinica. Debe formar parte del equipo asesor



Transferencia al adulto 6 no

\ENIETES Inconvenientes

El paciente mantiene el
mismo equipo de
seguimiento

La calidad asistencial sera
mas elevada

No se dispersaran los

pacientes y se podra
efectuar una atencion
Integral.

El equipo tendra cada vez
mas experiencia que
revertira en la calidad
asistencial

No tenemos cobertura
legal a partir de 14 anos

El experto de adultos se
Inhibira del problema

No tenemos consultas
adaptadas a adultos

Dispersion pacientes:
hematologia, neurologia,
medicina interna,
nefrologia

No se ha aprobado la
Unidad de Referencia



Adecuacion de una Unidad de ERM
a las directrices ministeriales de ER



Linea estratégica 1. Informacion sobre Enfermedades Raras

Objetive especilico 1.1, Mejorar la imformacion disponible sobre ER y los

recursos disponibles para su atencion, gque permita dar respuesta a las
necesidades planteadas por pacientes, profesionales sanitarios, investigadores
v responsables de las administraciones sanitarias v de servicios sociales.,

Divulgacion: 3 ediciones de un tratado sobre ERM e inicio de la 42
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Objetivo especifico 1.2, Analizar los registros de ER existentes, tanto a mivel
aulonomico como central, v promover desde el Ministerio de Sanidad v Polilica
Social, la coordinacion v compatibilidad entre los mismos, ast como promover
la investigacion sobre estos,

YL

AECO I l Para ¢l Estudio de los Errores Congénitos del Metabolismo

Asociacion Espafiola

Registro Fenilcetonuria
Registro de Tirosinemia Aguda Hereditaria
Registro Enfermedades del Ciclo de La Urea



3.2 Linea estratégica 2. Prevencion v deteceion precoz

T

2.2.1. Prevencion

Obhjetivo especifico 2.1, Adoptar medidas que reduzean la incidencia de aguellas
ER susceptibles de beneliciarse de programas de prevencion primaria.

Obhjetivo especilico 2.4, Mejorar los programas de cribado neonatal de ER,
tentendo en consideracion la evidencia cientifica disponible, eriterios de
equidad, coste efectividad de las pruebas vy aspectos eticos, segun ¢l «Informe
sobre la Situacion de los programas de Cribado Neonatal en Espana» de la
Comision de Salud Pablica del CISNS,

3 G : - mas de cribado neonatal
Programas de cribado af
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Linea estratégica 3. Atencion sanitaria

Objetive especifico 3.1, Mejorar la atencion gue reciben los pacientes con
Enfermedades Raras, con el objebive de gue sea mmtegral, continunada v
coordinada entre los niveles asistenciales.

\

Mejoria de la morbi-mortalidad en especial en ERM
del metabolismo intermediario

Bajo nivel de ingresos hospitalarios

Generacion de procedimientos asistenciales
para situaciones urgencia

Protocolos validados de manejo de los pacientes

Incorporacion de la informatica: informacion por correo,
alertas y telemedicina



Alerta Informatica

El Sistema de Informacion Puesto Clinico
Hospitalario(P.C.H.) es un sistema de informacion de
desarrollo propio, hecho a medida para los Hospitales
de Osakidetza/Servico Vasco de Salud.

Este software esta desarrollado en lenguaje
CENTURA v.2.0-PTF3 contra base de datos Oracle

v8 y DB2 UDB para iseries.

En el mdédulo de P.C.H.-Urgencias es donde se ha
iImplantado la nueva funcionalidad de AVISOS
PEDIATRICOS que el Dr. Sanjurjo ha desarrollado.



Linea estratégica 6. Investigacion.

Objetivo especifico 6.1, Apoyar las inteiativas en L |l|n|_'-.l|1_,u_'iﬂn cpidemiologica,
clinica, basica v traslacional sobre Enfermedades Raras

Objetive especifico 6.2, Promover la priorizacion de los provectos de
investigacion sobre ER y favorecer la solicitud de provectos conjuntos de ambato
nacional e internacional.

Objetivo especilico 6.3. Mantener y mejorar las estructuras v los instr lll'I'ILI'Ill
Necesarios par: ILlilL |1 rollo de 1|1m.1_l‘t1h wion en Enfermedades Raras

NuUmero total: 21
Enfermedades raras: 13, 61.9%
Tercil 1: 14, 66.7%
Metodologicas: 3, 14.3%
Tratamiento: 2, 9.5%

Impacto total: 54.443 2009 III
o)

2007 2009 2011




Linea estratégica 7. Formacion

Objetivo especilico 7.1, Incidir sobre la problematica de las ER en la formacion
pregrado de las carreras de ciencias de la salud con el fin de aumentar el
conocimiento sobre las mismas v favorecer la sensibilizacion hacia el problema.

Formacion en Enfermedades
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Conclusiones

Los expertos en ERM de la AEP se ocupan de ER, su modelo
organizativo es extrapolable a otras especialidades

El pediatra general y el neonatologo son elementos claves en la
sospecha clinica inicial y seguimiento de las ERM; ciertos datos
de alarma basicos deben ser conocidos para el dlagnostlco Inicial

Un porcentaje elevado de los medicamentos huerfanos esta
destinado a ERM

La organizacion diagnostica de las ERM debe basarse en un
modelo referenciado con suficiente apoyo metodologico
hospitalario

Existe una buena adaptacion de las directrices ministeriales de ER
con la labor actual de los expertos de ERM de la AEP






Del experto al pediatra general



Mensaje 1
Incrementar la Sospecha Diagnostica:

Conocimiento de su existencia y peculiaridades:
Rareza y Diversidad

enfermedades congénitas
del metabolismo:




Mensaje 2

En la época neonatal el repertorio sintomatico es limitado.
La expresion clinica de los EIM se confunde con patologia neonatal
mas habitual: sepsis, hemorragia iv, insuficiencia cardiaca

Algoritmos neonatales




Mensaje 3

Anamnesis familiar y consejo genético:
No suele ser necesaria la existencia
de padecimiento familiar previo
aungue es posible la consanguinidad

Mensaje 4

¢Como debe actuar el neonatélogo
ante la sospecha inicial
de una enfermedad metabolica?



Organizacion Diagnostica
de los Errores Innatos del Metabolismo
Sospecha Diagnostica Inicial: Neonatologo

y Pediatra General |

Diagnostico Especifico: Centro Terciario y de Referencia

Seguimiento Clinico Compartido: Experto

N’

Pediatra General




Organizacion diagnostica de los EIM:
Diagnostico metabolico urgente

Impulsar y mejorar la sospecha clinica inicial

Ofertar un paquete analitico minimo en todos los hospitales
Mejorar la oferta analitica especializada

Contar con sistemas de envio a Centros de referencia bioguimicos

Establecer una adecuada conexion de la Atencién Primaria con
Unidades de seguimiento clinico



Sospecha inicial diagndstica de enfermedad metabdlica

Gasometria, bioquimica

10 Peticion analitica general, ionograma,
intrahospitalaria en fase — |actico, piravico,
aguda aminoacidos, cuerpos

cetdnicos, amonio, DNPH.

o iii NO DEMORAR ACTUACION
2 TERAPEUTICA SINTOMATICA 1!

Corregir: Acidosis, Hipoglucemia. Aportar
coenzimas: Vit: B, B,, Bs, Biotina; B,

* Congelar orina y

30 Recogida de muestras | plasma
para analitica '
especializada. * Guardar LCR si se
decide puncion lumbar.
40

Conectar con experto



Errores Innatos del Metabolismo:
Organizacion para diagnostico y seguimiento

Sospecha Diagnostica Clinica: CRIBADO NEONATAL ’
Neonatdlogo y Pediatra General

T —
Diagnostico Especifico: Centro Terciario y de Referencia

l

Seguimiento Clinico Compartido: Experto y Pediatra General
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