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Resumen

Objetivos. Las enfermedades raras (ER) se presentan en menos de cinco personas por cada 10 mil habitantes
y existen més de siete mil enfermedades. Los avances en el diagndsticos y tratamiento han hecho que la
esperanza de vida de estos pacientes haya aumentado y alcancen la edad adulta. Latransicion de la asistencia
pediétrica ala adulta es el proceso planificado y organizado de cambio desde un sistema de salud centrado en
el nifio y lafamilia hacia otro orientado a adulto. En un hospital universitario terciario se ha creado la
consulta de Transicion Nifio-Adulto en ER para abordar estarealidad y mejorar la calidad asistencial a estos
pacientes. Nuestro objetivo es identificar alos pacientes que han sido transicionados, evaluar el grado de
satisfaccion y detectar |as necesidades, barreras y dificultades que enfrentan durante la atencién médica.

Métodos: Se realiz6 un estudio descriptivo observacional de los pacientes de la consulta monogréfica de
"Transicion Nifio-Adulo con ER" desde el afio 2022 a 2024.

Resultados: Se realizé latransicién de 40 pacientes con ER, € 48% (19) fue derivado desde el Servicio de
Genética, el 32% (13) delaUnidad Pediatrica de Patol ogia Cronica Complegja, y € 20% (8) del Servicio de
Nutricién Pediétrica. EI 60% (24) eran hombres, edad media de 26 afios (? 11). Los diagndsticos méas
frecuentes incluyeron: errores congénitos del metabolismo en el 20% (8) de los casos, entre ellos enfermedad
de Pompe, aciduria glutéricatipo i, deficiencia de ornitina-transcarbamilasa, déficit de piruvato
deshidrogenasa, hiperglicinemia no cetdsica, tirosinemiay fenilcetonuria; el 13% (5) fueron diagnosticados
de sindrome 22q, € 10% (4) de sindrome de Noonan, entre otros. Se realizaron dos consultas conjuntas con
el médico pediatray el médico internista. El grado de satisfaccion de los pacientes y sus familiares durante el
periodo de transicion fue muy alto, segun la encuesta SERVQHOS. No obstante, se sefidlaron éreas de
mejora, como la coordinacion de las citas con los diferentes especialistas y la gestion de las listas de espera.

Conclusiones. Laimplementacion de la consulta de Transicion Nifio-Adulto en Enfermedades Raras ha
demostrado ser un recurso esencial y satisfactorio para garantizar la continuidad y calidad de la atencién
meédica de | os pacientes que pasan de la asistencia pediétrica ala adulta. Se ha evidenciado una gran
variabilidad en las patologias atendidas, |0 que subraya la necesidad de una actualizacion constante y un
enfoque multidisciplinario, y se han identifican areas de mejora.
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