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RESUMEN

Los recursos web cobran mayor importancia en el manejo de las enfermedades genéticas y raras
desde la atencion primaria. A pesar de llamarse “raras”, tienen un peso relevante, estimandose

entre 10-15 pacientes por cupo medico.

El objetivo principal consistié en exponer las principales herramientas de consulta en internet sobre
genética clinica y enfermedades raras para los médicos de familia. Se elaboré una revision
bibliogréafica de los recursos web internacionales considerados de utilidad en la atencion primaria,
clasificandolos segun sus caracteristicas y rasgos distintivos: Orphanet y GeneReviews como
primera opcién de busqueda, DICE-APER rentable para el registro de enfermedades raras, OMIM
y GTR dutil para labor investigadora, y finalmente, Medline Plus, LaGenética.info, FEDER y

NORD apropiadas para divulgacion y apoyo de pacientes y familiares.

Existe un déficit en investigacion y formacion, dificultando el diagnéstico y manejo de pacientes
con enfermedades raras. Por ello, los médicos necesitan herramientas de consulta facilmente

accesibles.
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ABSTRACT

Web resources are becoming increasingly important in the management of genetic and rare
diseases in primary health care. Despite being called "rare", they have an important role to play,

with an estimated 10-15 patients per medical quota.

The main objective was to present the key internet consultation tools on clinical genetics and rare
diseases for Family Doctors. A bibliographic review of international web resources considered
useful in Primary Care was carried out, classifying them according to their characteristics and
distinctive features: Orphanet and GeneReviews as the first search option, DICE-APER protocol
for the registration of rare diseases, OMIM and GTR help in research work, and finally, Medline
Plus, Lagenetica.info, FEDER and NORD useful for dissemination and support to patients and

families.

There is a deficit in research and training, hindering the diagnosis and management of patients

with rare diseases. Therefore, doctos need easily accessible consultation tools.
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INTRODUCCION

La genética y las enfermedades raras suelen tener cierta relacion, pero debe tenerse en cuenta que
no todas las enfermedades raras son genéticas, ni todas las enfermedades genéticas se catalogan

Como raras.

Una enfermedad rara es aquella que afecta a un nimero pequefio de personas en comparacion con

la poblacion general y que plantea cuestiones especificas por su rareza. (1)

No existe un consenso en la definicion de enfermedades raras, debido al amplio rango de
prevalencia segun el territorio, en Europa se definen como aquellas que tienen una prevalencia
inferior a 1:2.000 personas. Generalmente, se trata de enfermedades cronicas e invalidantes, con
origen genético hasta en un 80% de los casos. El 95% carecen de tratamiento especifico por el
momento. Aunque hay un gran infradiagndstico, sobre todo en edades tempranas, se estima que
existen aproximadamente entre 6 y 8 mil enfermedades raras en el mundo, afectando alrededor del

8% de la poblacion mundial (2,3).

Es evidente la carencia de formacion y de conocimientos médicos actualizados en este &ambito, por
la falta de investigacion debido a su baja prevalencia, pero, aunque muchas de ellas no tengan
tratamiento curativo, si se conocen, se puede mejorar la calidad de vida, paliar multiples sintomas,

incluso ampliar la esperanza de vida.

Estos pacientes se enfrentan a multitud de dificultades: el diagnostico de la enfermedad, el acceso
a profesionales cualificados, acceso a fuentes de informacion comprensibles, apoyo psicologico,
social y econémico, mala comunicacion entre los centros hospitalarios de referencia y la atencion

primaria que dificulta el manejo multidisciplinar.

Se estima que cada médico de familia espafiol tiene entre 10 y 15 pacientes diagnosticados de
enfermedades raras. Esto es un reto para los profesionales porque exige tener una actualizacion y

formacion constante para el seguimiento y apoyo de estos pacientes (4)

Como personal sanitario que trabaja en Atencion Primaria, existen multiples ventajas para el

manejo de estas situaciones:

- Accesibilidad facil para los pacientes
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- Conocimiento del &mbito familiar del paciente, permitiendo un mejor manejo social y
apoyo familiar.
- Vision general del paciente (fisico, psiquico, social)

- Seguimiento factible en consulta programada.

Por todo lo anteriormente descrito, es importante que el médico de familia utilice todas las
herramientas que tenga a su alcance para facilitar su trabajo. Hoy en dia, internet mantiene
comunicado el mundo, es una herramienta accesible y muy util en basqueda de informacion si se
usa con rigor cientifico. Es conocido que los médicos de atencion primaria, por multiples causas,
hagan escaso y mal uso de las bases de datos de genética y enfermedades raras en internet. Algunos
de los motivos son: la escasa formacion del médico en estos temas, el desconocimiento de las bases
de datos actualizadas, escasa bibliografia de rigor cientifico, webs poco intuitivas y de navegacion
compleja, el flujo masivo e incontrolable de informacion que ofrece internet (muchas de las fuentes

carecen de base cientifica).
Por ello se fija el siguiente objetivo

Dar a conocer a los profesionales de atencion primaria cuales son las principales herramientas de

internet para obtener informacidn sobre genética clinica y enfermedades raras.
Justificacion del trabajo

Apenas hay articulos publicados ni investigaciones con base cientifica que hablen de la
importancia de las paginas web como fuentes de informacidn para apoyar en el trabajo diario del
médico de familia, facilitando una deteccion precoz y mejor manejo de las enfermedades raras
(3,4,5,6,7).

Ademas, existe la necesidad de enfocarlo al uso diario del médico de familia y otros profesionales
de atencion primaria, de compilar, simplificar y estructurar los recursos web sobre la genética

clinica y las enfermedades raras (4,7).

Una forma de hacerlo mas visual y practico, es clasificar las paginas webs segun su utilidad: en
primer lugar, catalogando cudles son las paginas webs de genética y enfermedades raras mas
relevantes para hacer una primera blsqueda general y rapida de informacion durante una consulta

de atencién primaria. En segundo lugar, clasificar qué webs son Utiles para ampliar informacién
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con fines de investigacion, y finalmente, facilitar al médico de familia webs con informacion de
rigor cientifico y apoyo multidisciplinar a los pacientes y familiares diagnosticados de alguna

enfermedad rara.

METODOS Y MATERIALES
Tipo de estudio realizado

Se llevo a cabo una revision bibliogréfica y actualizacion sobre las principales paginas web
internacionales de busqueda de informacién sobre enfermedades raras y genética clinica, enfocado

a los profesionales sanitarios de la atencion primaria.
Estrategia de busqueda bibliografica

En primer lugar, se realiz6 una busqueda general en el buscador Google usando los términos

“definicion de enfermedades raras”, “paginas web buscar informacion de enfermedades raras”,

“paginas web genética atencion primaria”.

Posteriormente, se inicié una busqueda mas exhaustiva en las bases de datos Scielo, ClinicalKey,
PubMed, Biblioteca Cochrane. Desde el afio 2000 al 2022. Utilizando las palabras clave: "Web"
"Genetic" "Rare Diseases". Se seleccion6 un total de 114 articulos, clasificados por afio, pais e
idioma. De ellos, se descart6 articulos por su titulo, seleccionando solo 7 para la lectura del

resumen. Tras el cual solo 5 articulos fueron relevantes para el objetivo de esta revision (3,4,5,6,7).

Los criterios de exclusion de los articulos fueron dos, en primer lugar, no ofrecer informacién
general de enfermedades raras y genéticas, sino que se centraban a una enfermedad concreta y en
segundo lugar, que los recursos web estuvieran enfocados a la practica diaria de genetistas, ya que

algunas paginas solo permitian el acceso, previo registro, para profesionales de esta especialidad.

Para identificar las paginas webs mas relevantes a nivel internacional, se accedio en la web NCBI
(National Center for Biotechnology Information) (8), en el margen izquierdo, entrando en el
apartado de “All Resources” y dentro del mismo, en la pestaiia de “Databases”, donde aparecia
una lista de bases de datos, se seleccionaron aquellas que estan cribadas como “genética clinica”
y se accedi6 en cada una de las webs para seleccionar las de mayor relevancia en el &mbito de la

atencion primaria.
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Las paginas web seleccionadas, debian cumplir al menos tres de los siguientes criterios de

inclusion:
- Disponer de recursos para los pacientes y familiares

- Web intuitiva, concisa, breve, de alto rigor cientifico, que contuviera informacion general
para dar respuesta rapida a las dudas profesionales y de pacientes durante la consulta de

atencion primaria.

- Permitir el registro de enfermedades raras, para mejor seguimiento de las mismas a nivel

nacional e internacional.

- Facilitar la interaccién entre atencion primaria, genetistas y otras especialidades que

permitan el seguimiento multidisciplinar de estos pacientes.
Limitaciones del estudio

El escaso numero de articulos e investigaciones publicadas previamente, dificultd la comparacion

con otros estudios y la posibilidad de realizar una extensa revision bibliogréafica.

Las enfermedades raras tienen distinta prevalencia segin la localizacion mundial y sus
poblaciones. Por eso, se ofrecieron paginas internacionales, de mayor rigor cientifico y de
informacidn general. Dependiendo del pais y poblacion, puede haber otras paginas web nacionales
que aporten informacion mas especifica sobre las enfermedades raras mas prevalentes en dicho

territorio o que se ajusten al idioma del lugar.

RESULTADOS

Las webs mas Utiles como primera consulta de informacidn general en atencion primaria por su

facilidad de acceso y de navegacion son: Orphanet y GeneReviews®

- Orphanet https://www.orpha.net/ (1) destaca por su contenido claro, sencillo y lenguaje en
espafol. Fue fundada en Francia por el INSERM (Instituto Nacional Francés de la Salud y de la
Investigacion Médica) en 1997 y ha mejorado progresivamente, es ideal para una primera consulta
en atencion primaria, utiliza el c6digo Orpha consensuado para la clasificacién y basqueda de las

enfermedades.
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- GeneReviews® https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1116/ (9), web en inglés, util para
primeras busquedas, ademas, afiade la basqueda de patrones de herencia y carga genética.

La clasificacion y el registro de las enfermedades raras se consigue mediante la web del protocolo
DICE-APER http://dice-aper.semfyc.es (10) Es un estandar en espafiol, creado en 2010 por la
Sociedad Espafiola de Medicina Familia y Comunitaria (SEMFYC) en colaboracion con el
Instituto de Investigacién en Enfermedades Raras de Espafia (IIER). Ademas de ofrecer
informacion y el registro de estas enfermedades, también facilita la interaccion entre atencién

primaria y atencion especializada.

Si se precisa profundizar o la obtencion de informacion més especifica para labores de

investigacion, se recomienda: OMIM® y Genetic Testing Registry (GTR®).

- OMIM® https://www.omim.org/ (11) una web en inglés, similar en la forma de navegacion a
Orphanet, pero ofrece, ademas: resefias bibliograficas, busqueda de mutaciones en locus exactos.
Particularmente, permite hacer busquedas por mapa genético y cromosomas, pudiendo acceder a
cada cromosoma en concreto y desplegar todas las mutaciones y enfermedades asociadas a dicho
cromosoma. Ademas, permite descargar los resultados en formato Excel, de gran utilidad en la

elaboracion de trabajos de investigacion.

- Genetic Testing Registry (GTR®) https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gtr/ (12) también en inglés, con

caracteristicas similares a OMIM.
Como webs divulgativas, son de gran utilidad: Medline Plus y Lagenética.info

- Medline Plus https://medlineplus.gov/genetics/ (13) ofrece informacion en inglés y espafiol.

Adaptada tanto para pacientes, como acceso a informacion basica para profesionales de la salud.

- LaGenética.info https://lagenetica.info/ (14) se trata de una pagina web adaptada para personas
no sanitarias, pacientes y familiares. Esta en espafiol y permite comprender mejor como funciona
la genética en un lenguaje mas comprensible y con menos tecnicismos. Permite el acceso a foros

para preguntar sus dudas y contactar con otros pacientes. La interfaz es muy visual e intuitiva.

Por ultimo, como recurso de apoyo para familiares y pacientes, existen las webs de NORD® y
FEDER
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- NORD® (National Organization for Rare Disorders) https://rarediseases.org/ (15) en inglés, pero
actualmente estan incorporando una web en espafiol (https://rarediseases.org/nord-en-espanol/)
para facilitar su navegacion en hispanohablantes. Ofrece el contacto entre pacientes a nivel
mundial, creando una comunidad de apoyo de pacientes y familiares donde comparten sus
experiencias, solicitan informacion y hay expertos que les asesoran en multiples &mbitos de su

vida.

- FEDER (Federaciéon Espafiola de Enfermedades Raras) https://enfermedades-raras.org/ (16).

Web en espariol que ofrece los mismos servicios que NORD, pero en Espaia.

Tabla 1: Paginas Web enfocadas en la Busqueda de Informacién General sobre Genética Clinica
y Enfermedades raras para Profesionales de Atencidn Primaria a Nivel Internacional, destacando
su Nombre, Direccidn de internet, Idioma y finalmente, las Caracteristicas y Matices que permite

diferenciarlas entre si.

NOMBRE
; URL IDIOMA UTILIDAD
PAGINA WEB
https://www.orpha.net/ . -Primera bdsqueda de informacion general
Orphanet Espafiol ) .
@ -Uso factible en atenci6n primaria
https://www.ncbi.nlm.nih -Primera blsqueda de informacién general
GeneReviews® .gov/books/NBK 1116/ Inglés -Uso factible en atencién primaria
(€)] -Patrones de herencia y carga genética.
-Informacion enfermedades raras.
] -Interaccion  entre  atencién primaria 'y
Protocolo http://dice-aper.semfyc.es . o
Espafiol | especializada.
DICE-APER (10) ) ] )
-Registro del paciente en biobanco
-Informacion pacientes y familiares
https://www.omim.org/ ) ) ] o L
OMIM® 1) Inglés -Profundizar en la informacion / investigacion.
Genetic Testing ) ]
) https://www.ncbi.nlm.nih ) ) ] o L
Registry Jotr/ (12) Inglés -Profundizar en la informacion / investigacion.
.gov/gtr.
(GTR®)
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) https://medlineplus.gov/g | Espafiol | -Divulgativa.
Medline Plus ] o i ]
enetics/ (13) finglés | -Profesionales y pacientes.
L https://lagenetica.info/ . ] ) )
Lagenética.info (14) Espafiol | -Divulgativa para pacientes.
https://rarediseases.org/ Inglés/ ) -
NORD® . -Apoyo a pacientes y familiares
(15) Espafiol
https://enfermedades- ) N
FEDER Espafiol | -Apoyo a pacientes y familiares.
raras.org/ (16)

Fuente: Elaboracién propia

DISCUSION

El médico de familia ve el conjunto, maneja al paciente en las tres esferas, fisica, psicoldgica y
social. Al disponer de un conocimiento general, tendrd mayor manejo en aquellas patologias
prevalentes en la poblacién donde ejerce su profesion. Por eso se complementa con otras
especialidades, las cuales profundizaran en el estudio. En relacion con la genética y enfermedades
raras, es imposible conocerlas todas a la perfeccion, esa labor pertenece a los genetistas. La
principal funcion de los médicos de familia, tras el primer contacto con el paciente, es la sospecha

diagnostica y deteccion de las mismas. (5)

Al existir gran variedad de enfermedades raras y disponer de bajas prevalencias, es l6gico que
exista la necesidad, por parte del médico de familia y otros profesionales de atencion primaria, de
consultar bases de datos e informacion rigurosa, pero la falta de articulos publicados y de
investigaciones con base cientifica sobre la importancia de las paginas web como apoyo para el
médico de familia, dificultan una busqueda rigurosa y eficiente durante las consultas,

obstaculizando asi, la deteccion y manejo precoz de las enfermedades raras. (6)

Respecto articulos previamente publicados relacionados con el tema (3,4,5,6,7,8), varios de ellos
no se centran en describir los recursos web Utiles para busqueda de informacion de genética y
enfermedades raras (3,5,6). Uno habla del creciente uso de internet en los Gltimos afios por los
profesionales de salud para recabar informacion sobre estos temas (6), otro se centra en una
revision integradora de la literatura y publicaciones cientificas de enfermedades raras (3) o
integrando las competencias del médico de familia en la genética (5), pero sin tratar los recursos

online de informacion.
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Los articulos que hablan especificamente de paginas web para la obtencién de informacion sobre

genética y enfermedades raras (4,7) tienen ciertas carencias:

El articulo “Recursos on-line en el manejo de enfermedades raras” (7) es demasiado amplio, no
estd centrado en los médicos y otros profesionales de la atencién primaria y clasifica las paginas
web por su origen (si pertenecen a sociedades cientificas, institucionales o asociaciones de
afectados), considerando mas rentable la clasificacion segun su utilidad. Por lo tanto, respecto a
este articulo, existe la necesidad de simplificar los recursos webs, enfocarlos en el &mbito de

atencion primaria y clasificar las webs segun su utilidad para los profesionales.

El articulo “Paginas webs sobre genética clinica en atencion primaria” (4) es poco descriptivo.
Esta enfocado en el médico de familia, pero existe la necesidad de describir las caracteristicas de
los distintos recursos webs, el lenguaje utilizado, clarificar en qué contextos son mas Utiles cada
unade ellas y remarcar sus diferencias. Por lo tanto, es mas rentable su agrupacion segun la utilidad
para los profesionales de atencion primaria (primeras busquedas, registro de enfermedades, labores
de investigacion, labores divulgativas, oferta de informacidn y apoyo a pacientes y familiares). En
resumen, este articulo aporta mayor estructuracién, compilacion y caracterizacion de los recursos

web.

Por todo ello, se requiere formacion médica sobre los sitios web mas Utiles y practicos, e instruir
en su acceso y manejo. Se necesita implementar méas recursos que faciliten las consultas diarias y
por supuesto, mas estudios de investigacion que den visibilidad a estas carencias y aporten

conocimiento al facultativo.

Esta investigacion enfocada a los médicos de familia, clasifica las paginas web de genética y
enfermedades raras segun su utilidad en este marco sanitario (7): primeras bdsquedas generales en
las consultas de atencion primaria, webs para investigadores, webs con labor divulgativa para
profesionales y pacientes y finalmente, las webs de asociaciones para apoyo de pacientes y sus

familias.

Orphanet (1) y GeneReviews (9) son webs recomendadas para primeras busquedas, rapidas,
efectivas, facilmente accesibles durante la consulta de atencion primaria por los distintos
profesionales de salud (médicos de familia, enfermeria, matrona, pediatras...). Ambas tienen

acceso directo desde cualquier buscador de internet, la diferencia practica consiste en que
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GeneReviews solo ofrece la informacion estructurada en apartados y es preferible hacer la
busqueda en inglés para obtener mejores resultados; mientras que Orphanet ofrece busquedas de
espafiol y ademas de ser una enciclopedia de enfermedades raras con informacion concisay visual,
también dispone de otros servicios como el registro de las mismas, acceso a estudios de

investigacion y el contacto con asociaciones, centros, laboratorios y profesionales expertos.

La pagina propuesta para el registro de las enfermedades raras y ayuda diagndstica es el protocolo
DICE-APER (10). Tiene un sistema de consulta online con los profesionales del 1IER para
orientacion diagnostica y es Gtil para coordinar a los especialistas en su manejo multidisciplinar.
Como contra, el acceso y la navegacion son menos intuitivos y resulta menos til su uso durante

una consulta por el escaso tiempo disponible.

OMIM (11) y GTR (12) son webs utilizadas por genetistas que también pueden utilizarse por los
profesionales de atencién primaria, aconsejables para completar informacién o para su uso en
labores de investigacion. Las busquedas son mas complejas, se caracteriza por un lenguaje
cientifico. Son webs de dificil manejo si no se hace uso habitual de ellas. La interfaz de la web
también es mas sobria, los contenidos estan en inglés, y ofrece informacién de los Gltimos avances

y estudios.

Webs de divulgacién como Medline Plus (13) y Genética info (14), son intuitivas, tienen un
lenguaje mas coloquial y son de facil navegacion. Medline Plus puede usarse por profesionales de
la salud en un primer abordaje del tema o por los pacientes. Sin embargo, Genética info tiene una
interfaz muy atractiva, colorida, didactica. Sus contenidos estan capacitados para la divulgacién

en pacientes y personas que no se dediquen a la sanidad.

Finalmente, NORD (15) y FEDER (16) son webs de asociaciones de apoyo a pacientes y familias,
donde encontraran recursos Utiles para sobrellevar estas enfermedades, que son cronicas y
aumentan precozmente la morbilidad y mortalidad. Ofrecen, apoyo multidisciplinar, consejos,
foros donde compartir experiencias con otros pacientes de cualquier localizacion mundial,

financiacion para tratamientos... Son herramientas Utiles para recomendar su uso a los pacientes.

Existen gran variedad de recursos para dar respuesta a practicamente todas las cuestiones que nos
puedan surgir: el primer contacto en la consulta con sospecha diagndstica de una enfermedad rara

0 genética, diagnostico definitivo, tratamiento, medidas paliativas o de soporte, solventar las dudas
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del paciente y su familia, registro online de la enfermedad en su correspondiente base de datos, el
contacto directo con otros especialistas y facilidades que impulsen la investigacion en este ambito.
Aunando todo ello para favorecer el manejo multidisciplinar de estas personas.

CONCLUSION

Se necesita implementar méas recursos que faciliten las consultas diarias y por supuesto, mas
estudios de investigacion que den visibilidad a estas carencias y aporten conocimiento al
facultativo.

Las herramientas web de consulta en genética y enfermedades raras mas recomendables para su
uso correcto por los profesionales de atencion primaria: Orphanet y GeneReviews para primeras
busquedas, protocolo DICE-APER para el registro de enfermedades, OMIM y GTR para labores
avanzadas de investigacion, y webs de divulgacion como Medline Plus, Genética info, FEDER y

NORD utiles para informacion y apoyo a pacientes y familiares.
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