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Las enfermedades raras son patologias no contagiosas, que afectan a entre el 6 y el 8% de la poblacion
mundial, y la mayoria de ellas tienen un origen genético. Se calcula que el 57% de los pacientes son ni-
fios, de hecho suelen manifestarse antes de los dos afios de edad, el 31% adultos y el 12% jovenes

«Unos 170000 canarios
sufren enfermedades raras»

CANARIAS7 / LAS PALMAS DE GRAN CANARIA

— ¢Cuando se considera rara una
enfermedad?

— Una enfermedad es considera-
da rara o huérfana cuando afec-
ta a un namero limitado de la po-
blacion total, definido en Europa
como al menos a una persona
por cada 2.000 ciudadanos. Por
ello, aunque hay algunas que son
extremadamente inusuales,
otras resultan mucho mas habi-
tuales de lo que se puede pensar
dentro de los parametros en los
que se mueven. De hecho, en tér-
minos globales, se estima que
afectan a entre el 6y el 8% de la
poblacion mundial, lo que supo-
ne a nivel nacional més de tres
millones de pacientes, unos
170.000 de ellos canarios.

— ¢Su escasa incidencia es su
tinico nexo de unién?

— Aunque es su principal punto
en comun tienen otros puntos
en comun ya que suele tratarse
de enfermedades cronicas, de-
generativas y su pronostico gra-
ve. De hecho no son pocas las
que pueden resultar mortales
en sus fases mas avanzadas, por
lo que es importante el diagnos-
tico precoz, que no obstante no
suele resultar sencillo dada su
escasa prevalencia y amplia va-
riedad, entre otros motivos. Por
ejemplo, entre todas las enfer-
medades raras existentes apare-
cen, entre otras, tres tipos dife-
rentes de esclerosis, 50 sindro-
mes y 20 tipos diferentes de can-
ceres poco habituales.

— ¢A quiénes suelen afectar?

— Son patologias no contagiosas
y la mayoria de ellas tienen un
origen genético. En ese ambito
en la mayoria de los casos se de-
ben a antecedentes familiares
pero puede ser consecuencia de
una mutacién genética. Por eda-
des, se calcula que el 57% de los
pacientes son nifios, de hecho
suelen manifestarse antes de los
dos anos de edad; el 31% adultos
y el 12% jovenes. Pero pese a
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todo ello, ademas de ser mas fre-
cuentes de lo que pensamos, pue-
den afectar a cualquiera en cual-
quier etapa de su vida.

— ¢Existen muchas patologias de
este tipo?

— Actualmente, y aunque si-
guen apareciendo nuevas pato-
logias, se estima que existen en-
tre 6.000 y 7.000 enfermedades
raras que a su vez presentan
multiples subtipos. Se calcula
ademas que en torno al 80% son
de origen genético pero entre el
20% restante pueden encontrar-
se también procesos infecciosos,
enfermedades autoinmunes y
canceres inusuales. Ademas, en
casi la mitad de los casos tienen
caracter invalidante, originan-
do un déficit de autonomia en
los pacientes al provocar la pato-
logia problemas motores, senso-
riales o intelectuales. En la ma-
yoria de los casos los sintomas,

Diagndstico y tratamiento

Uno de los mayores problemas an-
te las enfermedades raras suele ser
el retraso en el diagnéstico, que co-
mo media se estima que tarda unos
cinco afios en producirse. Esto se de-
be a sumenor prevalencia y que en
muchos casos cursan con sintomas
muy genéricos y amplios que las ha-
cen confundirse con patologias més
comunes que incluso pueden variar
entre personas que padecen la mis-

ma afeccion, por lo que cuesta iden-
tificarlas. De hecho, mas que hablar
de enfermedades habria que referir-
se a los enfermos, lo que significa que
incluso en patologias comunes los sin-
tomas pueden ser muy dispares de un
paciente a otro. Respecto al trata-
miento, sélo entre el 10 y 15% de las
enfermedades raras lo tienen, y aun-
que son tiles para retrasar y contro-
lar el desarrollo de la patologia y sus

entre los que es habitual que se
encuentre el dolor cronico, sue-
len aparecer desde el nacimien-
to 0 en la infancia aunque exis-
ten otros casos en los que la en-
fermedad se presenta ya en la
edad adulta.

—¢Cuales son las mas frecuen-
tes?

— Son algo mas de 200 enferme-
dades raras las que se presentan
con mayor frecuencia. Entre
ellas esta el sindrome de Bruga-
da, una patologia hereditaria
que aumenta el riesgo de muerte
subita cardiaca; la porfiria eri-
tropoyética, caracterizada por la
fotosensibilidad y el sindrome de
Guillain-Barré, un trastorno
neurologico autoinmune. Otras
son el melanoma familiar, la te-
tralogia de Fallot, la escleroder-
mia, el lupus eritematoso cuta-
neo y la esclerosis lateral amio-
trofica (ELA).

sintomas, lo cierto es que no existe
cura para ninguna de ellas. También
suele ser complicado para los pacien-
tes y su entorno encontrar informa-
cion sobre su dolencia. Orphanet es el
portal de informacion europeo de re-
ferencia y se dirige a todas las per-
sonas implicadas en el campo de las
enfermedades raras con el objetivo de
contribuir a la mejora del diagndstico,
cuidado y tratamiento.



