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ANEXO|

FICHA DE RECOGIDA DE BUENAS PRACTICAS EN
ENFERMEDADES RARAS EN EL SISTEMA NACIONAL DE SALUD

1. TITULO Y NOMBRE DEL PROYECTO PRESENTADO A BBPP

Sindrome Delecién 22q11. Diagndstico y seguimiento clinico de los pacientes afectos. Consulta
Multidisciplnar.

DATOS DE LA ENTIDAD RESPONSABLE

Nombre de la entidad y de la persona de contacto: Hospital Vall d’Hebron, Teresa Vendrell
Bayona.
® Domicilio social (incluido Cédigo Postal.): Passeig Vall d’Hebrén 119-129 - 08035 Barcelona
CCAA: CATALUNA
Datos de contacto de la persona responsable del proyecto®: Consulta de Genética Clinica. 22
Planta Hospital Maternal. Passeig Vall d’Hebrén 119-129 — 08035 Barcelona !
Nombre y apellidos: Teresa Vendrell Bayona, e-mail: tvendrel@vhebron.net, Teléfono: 34-
g 4893000 ext 3326 /93489 3141..

Marcar con una X la linea/s de actuacion a que corresponda, se podrd marcar mds de una.

°

Linea 1: Informacidn sobre ER

Linea 2: Prevenciény deteccién precoz

D4 Linea 3: Atencion sanitaria
AREA

ESTRATEGICA® D Linea 4: Terapias

4 Linea 5: Atencidn socio-sanitaria

[] Linea6: Investigacién

E Linea 7 Formacién

4. AMBITO DE INTERVENCION

Marcar con una X donde corresponda
Estatal

Comunidad Auténoma, provincia, municipio

Area de Salud (sector, distrito, comarca, departamento...)

Zona basica de salud

o L XX O

Otro (especificar):
PERIODO DE DESARROLLO
Fecha de inicio: 1996
e  Actualmente en activo: Sl
e Fecha de finalizacidn: Sin fecha de fmahzacnon prewsta

Aquella persona de contacto que haré de interlocutora con el MSSSI y proporcionaré mas informacién técnica acerca de la
intervencidn/experiencia en caso de ser necesario.



6) Breve Descripcion

O Poblacién diana
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La poblacion objeto de estudio corresponde a pacientes, afectos de cardiopatia asociada a otras
anomalias congénitas i discapacidad intelectual asociada a anomalias del fenotipo, derivados a la
consulta de genética para estudio.

La poblacion diana, pacientes afectos de Sindrome Delecién 22qaa. Sin limite por edad ni procedencia.
Se trata de una enfermedad rara de base.genética y que afecta a la capacidad intelectual y al desarrollo
de distintos sistemas.

Pacientes derivados desde distintos servicios del hospital y de su drea de referencia asi como desde
otros hospitales, dreas sanitarias de Catalunya o, excepcionalmente, de otras comunidades.

O Objetivos:

v" Aumentar el nimero de pacientes diagnosticados, a partir del estudio de una poblacién con
malformaciones congénitas propias del sindrome Delecidn 22qaa. -

v’ Proporcionar la informacién adecuada y completa para los pacientes, padres, familiares y
profesionales implicados.

¥ Establecery coordinar el seguimiento de los pacientes con distintos espeoallstas clinicos.

v" Proporcionar asesoramiento genético familiar.

v Registrar a los pacientes con sindrome Delecién 22q11 diagnosticados.

v" Colaborar con asociaciones y profesionales para informacién y divulgacién del sindrome.

¥ Aportar informacidn cientifica por medio de la docencia e investigacion.

O Metodologia

Pacientes: Desde el afio 1997 y hasta este momento se ha aplicado el estudio a una poblacién de 640
pacientes afectos de cardiopatia congénita asociada a otras anomalias congénitas i discapacidad
intelectual asociada a anomalias del fenotipo.

Para el diagndstico Se ha organizado y coordinado la Consulta de Genética para exploracidn clinica de
todos los pacientes antes y después del diagnéstico.

El estudio diagndstico se ha realizado en el laboratorio de utogenetlca molecular, estableciendo un
protocolo de estudio con técnicas de citogenética especificas para detectar la microdelecién de la
region 22q11 en los pacientes seleccionados.

Se ha implementado primero |a aplicacién de la técnica FISH (Fluorescence in situ Hybridization) a
partir de muestras de sangre con heparina y posteriormente la técnica de MLPA (Multiplex Ligation-
dependent Probe Amplification) a partir de muestras de DNA extraido a partir de sangre periférica con
el Gentra Puregene Blood Kit.

Elaboracion de una base de datos, MSAccess, para poder tener y proporcionar informacién sobre la
enfermedad, Sindrome Delecion 22q11. Para ello se ha solicitado el apoyo del servicié de mformatlca
del hospital.

Para la atencién clinica de los pacientes diagnosticados se ha elaborado un protocolo de estudio y gufa
de seguimiento, con el consenso de otros centros estatales e internacionales y organizado una
consulta multidisciplinar con los distintos especialistas del hospital implicados en su sequimiento.
Coordinacion de la consulta de asesoramiento genético para atencién de familiares a partir del
diagnostico de un paciente.

La comunicacién y participacién: Para los profesionales del hospital se ha establecido a través de
sesiones entre la consulta y el laboratorio de genética; Sesiones de todos los facultativos implicados en
la consulta multidisciplinar.

Comunicacion a través de consulta telefénica y correo electrénico para otros profesionales implicados
en el seguimiento y tratamiento de los pacientes.

Comunicacion a través de consulta telefénica y correo electrénico para pacientes y familiares que
desean informacion sobre este sindrome.
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En 8o de estos casos la delecion era “de novo” con estudio de los padres normal y en 5 casos se‘ha gur™
observado una forma familiar con uno de los progenitores afectos. B
Para este diagndstico ha sido imprescindible la aplicacion de técnicas de genética molecular que han
permitido observar la delecién no visible con la aplicacién de técnicas de citogenética convencional
aplicadas segun el protocolo habitual de estudio de pacientes con retraso mental asociado a anomalfas
del fenotipo.

La organizacién y coordinacién de la consulta multidisciplinar ha permitido la colaboracién de todos los
profesionales y ha mejorado tanto el seguimiento clinico de los pacientes como los conocimientos y
dedicacion de los profesionales. Para esta consulta ha sido imprescindible la elaboracién de una gufa de
seguimiento con las exploraciones y necesidades segun la edad del paciente. .

La elaboracién de |a base de datos ha supuesto también una mejora para la consulta y la posibilidad de
colaboracidn en el registro estatal de esta enfermedad .

La elaboracion del documento informativo para padres y pacientes, consensuado con otros grupos de
trabajo, ha sido también Util como guia para los padres.

Las guias y bases de datos han permitido también la atencién a todos los profesionales que han
solicitado informacion, de forma individual o a través de sesiones clinicas o reuniones de trabajo.

El trabajo de colaboracion con asociaciones se ha consolidado a través de la Asociacién Catalana y de
otras asociaciones estatales.

Para la difusién se ha establecido colaboracién con educadores, a través de las redes establecidas por la
agencia de salud publica y con distintos profesionales, logopedas y psicélogos.
Se ha iniciado también la colaboracién en el dmbito de la educacién de estos pacientes.

La utilidad de una consulta especializada en el diagndstico y seguimiento de sindromes especificos ha
sido ya ampliamente probada y aconsejada para mejorar la atencién de forma integral. El este caso se
ha dirigido la accion a esta atencién de forma global abarcando tanto los aspectos de diagnéstico como
los clinicos y de divulgacién.



