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Necesidades de formacion en enfermedades raras
para atencion primaria

Alfredo Avellaneda Ferndndez?*, Maravillas Izquierdo Martinez?, Santiago Luengo Gémez", Javier Arenas Martin®
y José R. Ramén?

Introduccidn. El problema de las necesidades
formativas en enfermedades raras (ER) para
atencién primaria (AP) se aborda a través de
un estudio de investigacion cualitativa que
pretende contribuir a delimitar el interés e
identificar las necesidades de formacién en
ER en el marco de la AP.

Métodos. Mediante métodos naturalisticos
de investigacion (entrevistas en profundidad
y dindmica de grupo), se pretenden conocer
las connotaciones personales y profesionales
en cuanto a las necesidades de formacién en
ER de los profesionales de AP en el drea
rural y urbana de la comunidad de Madrid.
Los dominios explorados mediante guién
estructurado son: problemdtica y definicion
de ER, experiencia profesional con ER,
interés de AP hacia las ER, formacién e
informacién en ER, necesidades y demandas
de AP hacia ER.

Resultados. No se han encontrado
diferencias entre los grupos rurales o
urbanos ni entre los diferentes estamentos
profesionales. El concepto de ER es poco
conocido y se plantean dificultades para
comprender la magnitud y la importancia
global de estas enfermedades. Tampoco
expresa la gravedad y las repercusiones que
conllevan estas enfermedades. Las ER
despiertan escaso interés profesional, en
contraste con el interés humano.
Conclusiones. Los profesionales entrevistados
creen suficiente la formacién de pregrado y
desestiman la formacién de posgrado, por
innecesaria y poco factible. La busqueda de
informacién activa, a través de internet, es la
mejor forma para obtener la informacién
que optimice sus criterios de derivacién y, en
esa linea, el Sistema de Informacién de
Enfermedades Raras en Espafiol (SIERE)
(http://iier.isciii.es/er), estd en linea con sus
demandas informativas.
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NEED FOR PRIMARY CARE
TRAINING IN RARE DISEASES

Objectives. The problem of the need for
primary care (PC) training in rare diseases
(RD) is approached through a qualitative
research study that tries to define its relevance
and to identify the need for RD training in
PC.

Methods. By means of naturalistic research
methods (in-depth interviews and group
dynamics), we tried to discover the personal
and professional connotations of PC training
in RD in the rural and urban areas of the
Community of Madrid, Spain. The areas
explored by means of structured interview
were: challenges and RD definition;
professional experience with RD; relevance of
PC for RD; training and information in RD;
needs and demands for RD in PC.

Results. We found no differences between the
rural and urban groups nor between different
professional categories. The RD concept was
relatively unknown and difficulties arose in
understanding the magnitude and overall
importance of these diseases. Nor did the RD
concept express the severity or the
repercussions of these diseases. RDs awoke
little professional interest, in contrast with the
human interest aroused.

Conclusions. The professionals interviewed
thought that undergraduate training was
sufficient, and rejected postgraduate training
as unnecessary and unfeasible. The search for
active information through Internet was the
best way to obtain data to optimize criteria for
patient referral. As such, the Information
System for Rare Diseases in Spanish (Sistema
de Informacién de Enfermedades Raras en
Espafiol, SIERE) (http://iier.isciii.es/er) meets

the demands for information.
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Las enfermedades raras (ER) tienen una baja
prevalencia (5 casos por cada 10.000 habitantes) y
suponen varios miles de enfermedades!3. Generalmente
son crénicas y discapacitantes, de diagndstico y
tratamiento complejo y de prondstico poco favorable, con
un deterioro significativo en la calidad de vida de los
afectados y su entorno®.

En el inicio del proceso, los pacientes y los profesionales
de la salud tienen una gran necesidad de informacién.
Los profesionales de atencién primaria (AP), como
primera linea de atencién a los pacientes, tienen en sus
manos la toma de decisiones>®. Sin embargo, se asume
que, en el contexto de la AP, en relacion con las ER los
conocimientos son escasos, la coordinacién es
insuficiente, no se transmite la poca o mucha
informacién disponible y no se puede dedicar el tiempo
adecuado’.

En la literatura médica no se encuentran estudios acerca
de las necesidades de formacién de los profesionales de
AP en el 4mbito de las ER; asimismo, se desconoce el
interés que puedan despertar en dichos profesionales.
Esta situacién ha impulsado al Instituto de Investigacién
de Enfermedades Raras (IIER) a promover un estudio
para determinar cudles son estas necesidades y a elaborar
un programa docente en ER para los profesionales de
APS.

Los objetivos especificos del estudio son: a) delimitar el
interés por las ER en AP; 4) detectar las necesidades de
formacién y conocer las demandas, y ¢) describir y
analizar los nucleos de informacién y los recursos
informativos disponibles.

Estudio cualitativo mediante dindmicas de grupo y entrevistas en
profundidad realizadas en octubre de 2004. La guia de discusion
utilizada puede consultarse en la versién electrénica (anexo 1 dis-
ponible en internet).

El dmbito objetivo es el profesional sanitario de AP: médicos,
enfermeria y trabajadores sociales de la Comunidad de Madrid.

Distribucion de la muestra por habitat y tipo
de profesional de atencion primaria

Tipo de profesional Habitat

Urbano Rural
Medicina general/medicina de familia 8 DG 1EP
Médico pediatra 8 DG 1EP
ATS/enfermera 1EP 1EP
Trabajador social 1EP 1EP
n=22.

DG (dindmica de grupo); EP (entrevista en profundidad).
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Distribucion geografica
del estudio

Habitat urbano Habitat rural (< 10.000 habitantes)

Area metropolitana de Madrid Meco

Mejorada del Campo

Morata de Tajufia

Valdemorillo

El tamafio del habitat donde el profesional desempefia su labor
se ha considerado como variable de segmentacién de la muestra,
tanto desde la perspectiva de la atencién de pacientes como de los
recursos disponibles (tabla 1). Considerar otras variables como la
localizacion geogrifica no aportaria informacién adicional rele-
vante, ya que las necesidades formativas y la asistencia sanitaria
en AP no presentan diferencias importantes en funcién de la co-
munidad auténoma de residencia.

A fin de contar con una muestra lo mds representativa y dispersa
del colectivo analizado, para la seleccién de los participantes se
tuvieron en cuenta, ademds, otras caracteristicas (sexo, edad y an-
tigiiedad en el ejercicio profesional). La distribucién geogrifica
de la poblacién del estudio se resume en la tabla 2.

Se resaltan las aportaciones mds relevantes en cada bloque
tematico.

Problematica y definicién de enfermedad rara
Como premisa de partida, se concluye que es un concepto
poco conocido, que parte de la politica sanitaria occidental
e implica una categorizacién de las enfermedades ajena a
la medicina. El término «raras» se acufia en torno a la pre-
valencia, que no refleja la verdadera gravedad en términos
de morbibilida/mortalidad y discapacidad y que, ademis,
se desconoce en la mayoria de los casos. Los entrevistados
tienden a no considerar ER a aquellas ER mds prevalentes
y las menos graves: «... Te tendrian que dar primero una lis-
ta con las enfermedades que consideran raras...» (medicina de
familia).

Experiencia profesional con las enfermedades raras
en atencién primaria

Hay unanimidad a la hora de considerar la experiencia
profesional limitada y la mayor casuistica se detecta en tra-
bajadores sociales y médicos del habitat urbano, especial-
mente si han trabajado con anterioridad en hospitales.
Cada vez se acude mis al médico de AP para diagnésticos
prenatales de ER hereditarias. Este es responsable de sos-
pecharlas y remitir al paciente al especialista, pero se sien-
te inseguro y con temor a realizar el diagndstico demasia-
do tarde, por falta de experiencia.

El médico de AP considera que comunicar el diagnéstico
es un momento muy dificil, ya que en la actualidad una ER
se acepta peor que en décadas pasadas. Ahora se reacciona
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buscando un culpable y rebelindose contra el médico.
Sienten frustracién e impotencia ante la imposibilidad de
curacién, que en las ER se agrava ante la falta de informa-
cién. Manifiestan, especialmente en pediatria, sorpresa an-
te la magnitud de la tragedia y el sufrimiento humano, que
los médicos y profesionales de enfermeria afrontan mejor
que los trabajadores sociales. La reaccién es la busqueda de
informacién sobre nuevos tratamientos: «... T¢ pueden apa-
recer en la consulta y las tienes que poder diagnosticar. A veces
se hacen diagndsticos errdneos desde la consulta. Cuando dese-
chas diagndsticos, tienes mucha impotencia...» (enfermeria).
«.. gY qué le dices a tu paciente? ;Que ya no le tratas porque
le han puesto la etiqueta de enfermo raro? No me parece éti-
co...» (medicina de familia).

Interés de la atencién primaria

hacia las enfermedades raras

Constituyen un foco de atencidn, tanto porque estimulan
su curiosidad como por motivaciones altruistas, ya que la
ER repercute en la familia y en diferentes aspectos de la vi-
da (social, econémica, psicoldgica, etc.): «.. Yo pediria a la
Administracion que echaran un cable a este tipo de paciente,
que s lo necesita. Vds recursos, mds conocimientos y mds trata-
miento, a expensas de los que no deben ir...» (pediatra).

No obstante, el interés por las ER es limitado, ya que los
pacientes son pocos, la baja relacién tiempo/paciente limi-
ta la posible dedicacién y hay una supuesta falta de interés
hacia las ER por parte de la Administracién.

La formacién y la informacién

en enfermedades raras

Undnimemente se considera la formacién de pregrado es-
casa, pero suficiente. En las facultades se incide sobre el
impacto social, pero se echa en falta la formacién sobre las
repercusiones sobre el individuo. Asimismo, se incide en el
nombre de las enfermedades y sus caracteristicas bésicas:
«.. En los examenes te metian las enfermedades raras y el sin-
drome de fulanito...» (medicina de familia).

Coinciden en descartar la formacién de posgrado entre
los médicos y el personal de enfermeria, ya que careceria
de utilidad. La formacién tedrica sobre las ER seria muy
amplia y en la vida profesional se van a encontrar con po-
cas: «... Nos dan formacion, pero como estd de moda el Alz-
heimer, todos al Alzheimer. Nunca he visto un curso de pre-
vencion o atencion a personas con ER...» (trabajadora
social).

Necesitan actualizar sus conocimientos sobre enfermeda-
des mds comunes, con las que trabajan habitualmente.
Consideran que la tnica via y alternativa real para el pro-
fesional de AP es la informacion; con respecto a ésta, esti-
man de escasa utilidad la informacién pasiva recibida de
pacientes, colegios profesionales, sociedades cientificas y
revistas especializadas: «... Empezar con un curso de forma-
cion en ER, a mi, como médico de primaria, me parece super-
fluo. ..» (medicina de familia).
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Necesidades y demandas de atencién primaria
hacia las enfermedades raras

Mis que formativas, las necesidades de los encuestados
son especificamente informativas y se detecta de forma
undnime una demanda de informacién. Internet se esta-
blece como el recurso mds utilizado para la busqueda acti-
va de informacién por parte de los profesionales, si bien las
asociaciones de afectados constituyen un nicleo de infor-
macién no despreciable, en especial para los trabajadores
sociales’.

E1 SIERE (pagina Web publicada por el IIER del Institu-
to de Salud Carlos III) se considera el paradigma de re-
curso 1til con acceso universal, en este sentido cémodo y
completo, donde la informacién se puede leer o impri-
mir'%. Su punto débil es la escasa divulgacién. Se apuntan
oportunidades de mejora mediante una mayor divulgacién
entre los profesionales, asi como el acceso restringido a los
médicos de la informacién sobre tratamientos y novedades
en investigacion: «.. Esta pdgina deberia ser conocida por
nosotros, pues es util...» (pediatra).

«.. Estd con un lenguaje asequible a todo el mundo, para que
puedan entrar los pacientes e informarse de todo el proceso, ex-
plicando todos los términos para que los entiendan...» (medi-
cina general).

«.. Vienen autores y la fecha de la iltima revision, muy
bien...» (medicina de familia).

Cuatro ..sum.}vﬂ\,

El concepto de enfermedades raras es poco
conocido.

Las enfermedades raras son crénicas y
discapacitantes, de diagnéstico y tratamiento
complejo y de pronéstico poco favorable.

Se desconocen las necesidades de formacién en
enfermedades raras para atencién primaria.

El profesional de atencién primara cree suficiente
la formacién de pregrado y desestima la
formacién de posgrado en enfermedades raras,
por innecesaria y poco factible.

Clasificar las enfermedades raras por su
prevalencia parece un criterio poco adecuado por
el desconocimiento en cada enfermedad.

E1SIERE (http://iier.isciii.es/er) es un sistema
de informacién que estd en linea con sus
demandas
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Como ya se ha comentado, no hay, en la literatura médica,
referencias sobre las necesidades de formacién de los pro-
fesionales de AP en el campo de las ER. El presente estu-
dio se ha disefiado para intentar rellenar esta carencia. Al
igual que todos los estudios de investigacién cualitativa,
tiene limitaciones a la hora de inferir los resultados!?12,
pero evidentemente viene a rellenar una laguna existente al
proporcionar informacién obtenida del actor principal del
escenario formativo, el profesional de AP.

Los resultados aconsejan que, al elaborar un programa de
docencia en ER para AP, se tengan en cuenta los siguien-
tes aspectos:

— El concepto de ER es poco conocido y no permite com-
prender la magnitud y la importancia global de las ER, ya
que se entiende como un término coloquial que designa
enfermedades dificiles de «ver» en una consulta.

— Se considera que la clasificacién segin la prevalencia no
es un criterio muy adecuado, dado el desconocimiento ge-
neralizado de ésta en cada enfermedad.

— La interpretacién que se realiza del término «rara» no ex-
presa la gravedad ni las repercusiones que conllevan estas
enfermedades.

— Las ER despiertan escaso interés profesional, en con-
traste con el interés humano con implicaciones claramen-
te altruistas.

— Se estima que el papel de la AP es sospecharlas para re-
mitir los pacientes a la atencién especializada para su diag-
néstico. El médico de AP es quien informa y, en la mayo-
ria de los casos, quien consuela a los afectados y su
entorno.

— La formacién de pregrado es considerada suficiente y se
desestima la formacién de posgrado, por innecesaria y po-
co factible.

— Los médicos opinan que la bisqueda de informacién ac-
tiva, a través de internet, es la mejor forma para obtener la
informacién que optimice sus criterios de derivacién.

— EI STERE esti en linea con sus demandas informativas.

Dados los resultados del estudio, parece de mayor utilidad
insistir en una estrategia de generalizacién de los conoci-
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mientos a través de la divulgacién cientifico-técnica, mds
que en una formacién reglada en ER, ya que la informa-
cién es la primera etapa obligada de formacién.
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