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Resumen

Objetivos. Las enfermedades minoritarias (EEMM) constituyen un grupo de enfermedades de baja
prevalencia, que afectan a5 de cada 10.000 pacientes (3 millones de personas en Esparia). La forma de debut
en pacientes adultos puede ser menos expresiva, 1o que conduce a un mayor retraso diagnéstico. En su
evolucion suelen comportarse como auténticas enfermedades sistémicas, con un curso invalidante y con
sintomas dificiles de controlar, o que conlleva elevada comorbilidad y el uso frecuente de analgésicosy
psicofarmacos. Nuestro objetivo es analizar |a forma de presentacion de estas enfermedades en adultos, €l
tiempo de retraso diagndstico, la carga de patologia psiquiatrica asociaday €l niUmero de analgésicos o

psi cof armacos consumidos.

Métodos: Disefiamos un estudio retrospectivo en el que se seleccionaron pacientes de més de 16 afios
diagnosticados de una enfermedad minoritaria (EM) y que fueron seguidos en una monogréfica de EEMM en
un periodo de 6 afios (2018-2024). Se incluyeron variables como sexo y edad; tiempo desde €l inicio de los
sintomas hasta el diagndstico; forma de presentacion seguin las categorias HPO (Human Phenotype Ontology
); diagnosticos previos de patologia psiquiétrica; y consumo de psicofarmacos y anal gésicos.

Resultados: Se incluyeron 80 pacientes, de los que un 45% eran hombresy un 55% mujeres. L os pacientes
provenian principalmente de consultas de medicinainternay atencién primaria (37,1%), neurologia (21,6%),
y digestivo (7,7%). Un 17% formaba parte de estudios familiares que finalmente fueron diagnosticados de
una EM. La edad media de debut de los sintomas fue de 27 afiosy €l retraso diagnostico promedio alcanzé
los 11 afios. En cuanto alaforma de presentacion, el 16% de los pacientes eran asintométicos; el 24% debutd
con alteraciones muscul oesquel éticas; € 15,18% con anomalias del sistema nervioso; € 8,8% con
alteraciones digestivas o cutaneas; y €l 3,8% con alteraciones cardiovasculares. Otras manifestaciones menos
frecuentes incluyeron problemas otorrinolaringol 6gicos, ginecol 6gicos, uroldgicosy oftalmol égicos. Un 29%
de nuestros pacientes habian sido diagnosticados de algun trastorno psiquiatrico o consumian psicoféarmacos,
destacando los trastornos del @animo en un 26%, los trastornos de ansiedad en un 21,7% vy los trastornos de
adaptacion en un 13%. Otros diagndsticos menos frecuentes incluian trastornos psicoticos, por abuso de
sustancias o de la conducta alimentaria. En cuanto al manejo farmacol 6gico, € 34% de |os pacientes
consumia analgésicos. un 16,25% utilizaba farmacos coadyuvantes del dolor (antidepresivos,
antiepilépticos...), seguido de analgésicos de primer escalén (12,5%), tercer escalon (7,5%) y segundo
escalon (5%). Un 7% usaba combinaciones, principa mente coadyuvantes con opioides de tercer escalon.
Destaca el elevado consumo de anal gésicos en pacientes con enfermedades muscul oesquel éticas, donde un
61,1% usaba anal gésicos (46% coadyuvantes y 23% tercer escalon).
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Conclusiones: El retraso diagnéstico de las EEMM supone un gran impacto fisico y emocional paralos
pacientes. La subestimacién de sintomas contribuye a un aumento del sufrimiento y a unamayor utilizacion
de recursos sanitarios, en muchos casos a través de multiples especialidades. Los resultados obtenidos
evidencian la elevada carga farmacol 6gica en estos pacientes y ponen de manifiesto la necesidad de enfoques
diagndsticos precoces e integrados, através de unidades multidisciplinares especificas.
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