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• ANTECEDENTES DE LAS ENFERMEDADES DE BAJA PREVALENCIA

• HISTORIA ALICANTINA DE LA UNIDAD ENFERMEDADES POCO FRECUENTES PEDIATRICAS
•Pediatria
•Unidad de digestivo pediátrico 
•Unidad de metabolopatias pediatricas.
•Unidad de enfermedades raras pediátricas.

• EL PROBLEMA DE LA TRASFERENCIA  

• EL COMITÉ DE TRASFERENCIA DEL HOSPITAL GRAL. UNIV DR BALMIS

¿Cómo hemos llegado aquí…?

ER: enfermedades raras
Elaboración propia del autor



1902 Archibal Garrod
“Errores congénitos del metabolismo” 
(Inborn Errors of Metabolism)





Imagen procedente de AECOM, 
en memoria de la Dra. 
Mercedes Martínez-Pardo

•2010 Caso de Trastorno de la beta oxidación de ácidos grasos de cadena muy larga 



El Legado Valenciano: La Fe (1980 - 2000)

Imagen procedente del archivo personal del Dr. Manrique (2006)



1980-1990
Concepto inicial de enfermedad rara
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•1993-1997 Residencia pediatría HGUA Dr Manrique.
•1998. 1er caso de fracaso intestinal por sd de int. Corto 
atendido por HGUA.
•1999 Aparición de la unidad de digestivo infantil HGUA.

¿Cómo hemos llegado aquí…?

Imagen procedente del archivo personal del Dr. Manrique (1993)

Elaboración propia basada en la experiencia del autor

DÉCADA DE LOS 90. Dr. Manrique



Imagen procedente del archivo personal del Dr. Manrique 
(2006)

1983 Ophan drug act.en 2000 se institucionaliza 2006 CIBERER



COORDINACION
Multidisciplinar

Visión integradora

















• Aumento de
perdidas de 
seguimiento.

EL PROBLEMA 
EL CAMBIO DEL SISTEMA PEDIATRICO AL ADULTO



















Transferencia pediátrica de pacientes
Datos del comité de transferencia (actas) – resumen anual

Año Reuniones Pacientes Detalle

2021 1 2 2 Onc.

2022 6 8 5 Onc. + 2 Met.

2023 3 21 3 Onc. + 9 Met. + 9 Cr/Cpl.

2024 3 15 6 Onc. + 6 Met. + 1 Cr/Cpl.

2025 3 5 0 Onc. + 3 Met. + 2 Cr/Cpl.

2026 1 5 0 Onc. + 3 Met. + 2 Cr/Cpl.

Elaboración propia basada en la experiencia del autor.



16

Elaboración propia basada en la experiencia del autor.
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21 3 Onc. + 9 Met. + 9 Cr/Cpl
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Imagen creada por el autor mediante Inteligencia Artificial

Presente





Conclusión: Hacia la Independencia

1. Cambio de Mentalidad: No es
solo cambiar de edificio, es
empoderar al paciente.

2. Claves del Éxito: Inicio
temprano, evaluación
continua
y comunicación bidireccional.
3. Meta Final: Lograr la máxima
autonomía y calidad de vida del
paciente adulto.



Rutinas para lo no rutinario
Unidad de Enfermedades Raras Pediátricas

Hospital General Universitario Dr. Balmis de Alicante


