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Enfermedades raras y COVID-19: 
implicaciones clínicas y asistenciales
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Los pacientes con enfermedades raras o minori-
tarias constituyen una población de riesgo para la 
COVID-19. Ello implica que deben seguir estricta-
mente las medidas recomendadas por las autori-
dades sanitarias para prevenir el contagio, y al 
mismo tiempo debe haber un seguimiento muy 
cuidadoso con protocolos específicos por parte de 
los profesionales sanitarios que los atienden, que 
incluyan las medidas a tomar en cada caso tanto 
si presentan infección por COVID-19 como por su 
patología de base.

Sabemos que la COVID-19 afecta en mayor grado 
a las personas de más edad, con comorbilidades 
como obesidad, asma, cardiopatía, etc., y a aquellos pacientes con condiciones crónicas de base, como 
sucede en el caso de las enfermedades raras. Si se tiene una enfermedad rara, ello va a suponer para la 
persona un riesgo importante porque las infecciones intercurrentes pueden provocar descompensaciones y 
crisis metabólicas, y también por las complicaciones derivadas de la evolución de sus trastornos metabólicos 
u otros (miopatías, encefalopatías, cardiopatías, etc.). Además, aunque en la mayoría de los casos los niños 
presentan síntomas menores, si tienen una enfermedad rara, ésta generalmente es más grave a menor edad, 
lo que también los hace particularmente vulnerables. En un estudio llevado a cabo en 47 unidades de cui-
dados intensivos pediátricos en España que han tenido 50 pacientes pediátricos ingresados en esta primera 
oleada de la pandemia, se ha visto que el empleo de ventilación mecánica invasiva fue más frecuente en 
niños con enfermedades de base, como las enfermedades raras1. 

Por tanto, los pacientes con 
enfermedades raras se consi-
deran población de riesgo, y 
se deben tomar precauciones 
extra hasta que la pandemia 
global esté bajo control. 

En primer lugar y con el obje-
tivo de prevenir que la CO-
VID-19 se propague, tanto 
pacientes como cuidadores 
deben seguir las recomenda-
ciones de forma estricta. Se 
debe saber que si presentan 
la sintomatología más caracte-
rística de la enfermedad por 
COVID-19 (tabla 1), deben po-
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Tabla 1. Características de la sintomatología de la COVID-19  
en niños y adultos
Características Población pediátrica Población adulta
Edad media de presentación 6 años 60  años

Periodo de incubación 7-15 días 7-15 días

Fiebre Fiebre (>38 ºC) Fiebre (>38 ºC)

Tos + ++

Disnea + +

Mialgias + +

Diarrea ++ +

Exantemas ++ -

Pérdida del olfato - +

Diagnóstico PCR por aspirado naso u orofaríngeo PCR por aspirado naso u orofaríngeo
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nerse rápidamente en contacto con los profesionales sanitarios de su área, tanto a nivel de atención 
primaria como con las líneas telefónicas de atención sanitaria habilitadas para este fin, advirtiéndoles 
también de su enfermedad de base. Y los mayores deben contactar con su médico especialista de re-
ferencia, a menudo un profesional hospitalario de un centro de tercer nivel, que lleva el seguimiento de 
su proceso. 

Hay que valorar en cada situación si se precisa tratamiento antiviral precoz2 e ingreso hospitalario. Se debe 
descartar coinfección por otros virus, especialmente gripe, y valorar el tratamiento con oseltamivir en caso 
de gripe. El manejo puede suponer realizar cambios dietéticos y/o farmacológicos en su enfermedad de 
base según el estado del paciente. Para una atención adecuada por parte de los profesionales, es preciso 
que haya protocolos estandarizados específicos por grupos de patologías e información pormenorizada 
para que los pacientes y familias conozcan mejor la sintomatología y propagación de la infección por este 
virus y puedan prevenir o actuar precozmente (tabla 1).

Consejos prácticos para los pacientes con enfermedades raras y sus familias durante la pandemia: 

• �Comprobar que los medicamentos o productos dietéticos que se tengan en casa no han caducado.
• �Mantener una copia de sus pautas de emergencia escritas para mostrar a otros profesionales de la salud.
• �Mantener a mano los datos de contacto de su equipo de seguimiento, a ser posible incluyendo mail y 

teléfono.
• �Si se utiliza un régimen de emergencia oral (por ejemplo, polímero de glucosa oral), asegurarse de tener 

suficiente suministro en casa para al menos 5 días.
• �Comprar un termómetro si aún no se tiene.

En el periodo de pandemia, y particularmente en el estado de alarma, es preciso optimizar la consulta tele-
mática, bien por teleconsulta y/o e-consulta. No obstante, puede ser preciso combinarla con consulta pre-
sencial y puede haber pacientes que precisen tratamiento en régimen de hospital de día (generalmente con 
periodicidad semanal) o atención domiciliaria. 

Las sociedades científicas han establecido protocolos para que en los meses de pandemia se puedan adap-
tar las pautas de infusión en caso necesario por la situación epidemiológica del centro, y siempre a criterio 
del facultativo responsable. Por ejemplo, en pacientes con enfermedad de Gaucher y Fabry, administración 
mensual de la dosis habitual o doble dosis en función del estado del paciente y del criterio médico o trata-
miento domiciliario3. Se asegurarán todas las medidas necesarias para evitar el contagio por la COVID-19 
durante el proceso de la administración en ámbito hospitalario, y se realizarán controles periódicos de mar-
cadores clínicos y bioquímicos con adaptación de las pautas en caso de que sea necesario. Hay que tener 
presente que las medidas adoptadas son excepcionales y transitorias, y deben revisarse en función de la 
evolución de la epidemia.

Durante esta oleada de COVID-19 probablemente haya habido menos casos de infectados por enfermedades 
raras que en la población general debido a un confinamiento más estricto del paciente y de toda su familia 
al conocerse de alto riesgo. Pero ello ha implicado también que la atención sanitaria directa se ha interrum-
pido salvo casos extremos. 

Los datos de RareBarometerVoices a través de la organización europea de enfermedades raras EURORDIS, 
recogen que en España el 33% de las personas con enfermedades raras han visto canceladas temporalmen-
te sus pruebas de diagnóstico, el 32% el acceso a tratamiento y un 31% sus intervenciones quirúrgicas o 
trasplantes. Y la Federación Española de Enfermedades Raras (FEDER) refleja que el 70% de las familias 
españolas han visto canceladas por completo sus terapias de rehabilitación, siendo éste el principal problema 
del colectivo. La atención médica se centró invariablemente en COVID-19, eclipsando cualquier otro proble-
ma clínico potencial. Como refieren Leoni et al. y Lazzerini et al. sobre Italia, pero que es aplicable a nuestro 
país, las familias de niños afectados por enfermedades raras a menudo han estado aisladas geográficamen-
te/físicamente, lejos de sus centros de tratamiento normales, y los médicos en ocasiones no podían cumplir 
su papel «tradicional» en el cuidado de estos pacientes4,5. 

Por ello, al finalizar el estado de alarma debemos agilizar en la medida de lo posible los procesos asistencia-
les que precise cada paciente en los Centros de Atención Primaria y Hospitalaria, conociendo que es nece-
sario seguir estrictamente las medidas recomendadas por las autoridades sanitarias para evitar el contagio 
por el virus SARS-CoV2 de mantener la distancia adecuada, el uso de mascarillas y un correcto lavado de 
manos (https://www.mscbs.gob.es/ciudadanos/portada/home.htm). Y teniendo presente que la consulta te-
lemática continúa siendo un pilar básico. 

De cara al otoño e invierno, dado que no hay vacuna ni inmunidad de grupo, hay que tener en cuenta que 
puede haber una segunda o más oleadas y coexistir el SARS-CoV2 con otras infecciones virales, en particu-
lar el virus de la gripe y el virus respiratorio sincitial (VRS)6,7. 
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El virus de la gripe afecta a cualquier 
edad, mientras que el VRS afecta más 
a lactantes (tabla 2). La coincidencia 
de epidemias de VRS, gripe y SARS-
CoV2 puede llevar al sistema sanitario 
al límite de su capacidad, y es preciso 
que las autoridades sanitarias tomen 
las medidas para prevenirlo con pla-
nes de contingencia (tabla 2). 

Asimismo, todos los pacientes de más 
de 6 meses con una enfermedad rara se 
han de vacunar de la gripe este otoño 
prontamente y también todo el personal 
sanitario. Además debemos estar prepa-
rados, ahora que tenemos más conoci-
miento de COVID-19 y aprendimos de la 
primera oleada, para que no se inte-
rrumpa la atención sanitaria de pacien-
tes con patologías crónicas complejas. 
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Puntos clave
•	La infección por coronavirus tipo 2 puede complicar la enfermedad de base de los pacientes con 

enfermedades raras.
•	Ante la infección por COVID-19 en un paciente con una enfermedad rara hay que valorar individualmente  

su situación, estableciendo si precisa tratamiento antiviral precoz u otros fármacos o ingreso hospitalario.
•	En otoño debe administrarse la vacunación antigripal a todas las personas de más de 6 meses con 

enfermedad rara. Se debe valorar asimismo el empleo específico de anticuerpos monoclonales frente  
al VRS en lactantes con determinadas patologías.

•	La atención médica en situación de pandemia se debe centrar en la COVID-19, pero sin abandonar 
cualquier otro problema clínico potencial que afecte a pacientes con enfermedades raras. Es fundamental 
que se disponga de protocolos específicos de actuación para estas patologías en relación con la COVID-19.

Tabla 2. Sintomatología y características del virus 
respiratorio sincitial, virus de la gripe y SARS-CoV2

Infección por VRS Infección por 
virus de la gripe

Infección por 
SARS-CoV2

Virus ARN ARN ARN

Asintomáticos <1% <1% 20%

Fiebre Febrícula Fiebre Fiebre

Tos + + +

Disnea + - +

Mialgias - ++ +

Diarrea - +/- +

Exantemas - - + en niños

Tratamiento Sintomático.
Ac monoclonales de prevención 
en casos específicos

Antivirales Antivirales
Corticoides
Anticoagulación

Vacuna En desarrollo Sí En desarrollo


