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MALALTIES 

MINORITÀRIES

• Afectan 6-10%población con incidencia de 

1/800-1/12.500 RN vivos

• En la clasificación Internacional 

“Inherited Metabolics Diseases”  

reconocidas  actualmente  son 1.450

• De presentación  en cualquier edad.

• Su reconocimiento  y diagnóstico precoz 

,modificará la morbi- mortalidad de la 

historia natural de la enfermedad



Organización 

Diagnóstico  

Tratamiento

Equipos 

multidisciplinares

Clínicos

• Obstetricia –(estudios  con metodología 
no invasiva DNA fragmentado fetal)

• Pediatría : 

• Prenatal / 
Neonatal/Neuropediatría/Endocrino 
/Digestivo Nutrición / 
Nefrológía/dermatología 
/Neumología…

• Adults

• Medicina Interna / Endocrino/ 
Cardiología/ NRL -/Nefrología/ 
Dermatología—Radiodiagnóstico…..

• Laboratorio 

Bioquímica  

• Genética

• Farmacia

• Dietísta-nutrición 

• Psicólogos clínicos

Asociaciones  EIM  - AECOM / 

SSIEM- Protocolos de actuación



El inicio de la 

consulta enfermedades 

metabólicas pediatría 

2005

Traspaso de pacientes 

PKU 

Conselleria Sanidad

2014

Comisión de 

Enfermedades  

Metabólicas  Hospital 

Son Espases ( PED_ 

LAB)

2016

Unidad  de 

seguimiento Screening 

Neonatal  ampliado  ( 

consulta de screening  

diaría )



MALALTIES MINORITÀRIES

• Destacar la importancia  de determinar la causa 
etiopatogénica bioquímica y genética molecular de estas 

enfermedades ( lo que conlleva en muchas ocasiones, 

estudios de investigación) para determinar la extensión 

fenotípica/ genotipo ( registros de casos clínicos ) e 

iniciar opciones terapéuticas individualizadas  

• Andar el camino y en ocasiones trazarlo , para después 
caminar por él.”

• Puertas ABIERTAS a la investigación  multidisciplinar 
sanitaria que engloba a biólogos genetistas bioquímicos 

farmacólogos médicos  con un propósito común : la 

búsqueda de un tratamiento  etiológico y/o preventivo … 

ESPERANZA



Avances importantes diagnóstico y 

bioquímico genético y farmacogenetica

Diagnósticos etiológicos e incluso 

investigación en enfermedades no  

incluidas en OMIM previamente ( Gen 

ESAM)

Idebenone is reduced by the 

cytosolic NAD(P)H oxidoreductase I 

(NQO1) and directly shuttles 

electrons to res piratory complex 

III, bypassing complex I affected in 

LHON



Pero se 

necesitan…

• Directrices:   ( pies en la tierra)

• Reconocimiento  de unidades implicadas  

(pediátricas y adultos) con  continuidad  

de la comisión multidisciplinar 

hospitalaria

• Sistema organizativo que garantize una 

adecuada transición de los pacientes 

pediátrica  con enfermedades metabólicas,  

al llegar a la  edad adolescente – adulto

• Apoyos logísticos adecuados al crecimiento 

del número de  casos  diagnosticados ( 

feed back) que permitan  mantener un  

tratamiento INDIVIDUALIZADO  ej : 

NUTRICIONAL  y  así poder cumplir los 

objetivos de  calidad  asistencial

• Apoyos logísticos también para realizar 

los REGISTROS EUROPEOS

• Entusiasmo 


