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Editorial

Enfermedades raras

Rare diseases

“Ninguna enfermedad es tan rara como para no 
merecer nuestra atención”

Cada día aparecen más y mejores herramientas 
para el diagnóstico y tratamiento adecuados de 
las enfermedades que aquejan a la población 
mundial. El siglo pasado y los inicios de éste 
han sido testigos de estos acontecimientos. Los 
grandes descubrimientos muestran que vamos 
por el camino correcto; tal es el caso del estudio 
e inicio de la decodificación del genoma hu-
mano, que es de vital importancia en el estudio 
de las enfermedades heredodegenerativas, es-
pecialmente las de tipo metabólico y lisosomal 
etiquetadas como "raras", intratables e incurables 
en su gran mayoría. Sin embargo, nada más 
lejos de la realidad, la gran mayoría ahora son 
previsibles y muchas de ellas tratables.

El propósito de dar a conocer lo anterior es 
percibir el impacto que estas enfermedades 
ejercen en los pacientes, sus familiares y en los 
servicios de salud. De estas enfermedades 80% 
tienen origen genético y también en 80% de 
los casos se ha detectado el gen causante de la 
enfermedad; otras son cánceres poco frecuentes, 
enfermedades autoinmunitarias, malformaciones 
congénitas o infecciosas.

Hay tres tipos de enfermedades genéticas:

1.	 Defectos monogénicos: la afección es de 
un solo gen.

2.	 Trastornos cromosómicos donde éstos (o 
parte de ellos) faltan o cambian.

3.	 Multifactoriales, en los cuales hay muta-
ción en dos o más genes (aquí influyen 
el ambiente y el estilo de vida).

Se puede heredar una mutación genética de uno 
o ambos padres, pero también pueden suceder 
estos cambios durante la vida de un individuo.

El concepto de enfermedades “raras” se acuñó 
por primera vez a mediados de la década de los 
años 80 del siglo pasado, en Estados Unidos, 
relacionado con el concepto de medicamentos 
“huérfanos”. Se denominaron enfermedades 
“raras” porque se caracterizaban por su baja pre-
valencia (número de personas viviendo con una 
enfermedad en un momento dado) e incidencia 
(número de nuevos diagnósticos en un año). 
No obstante, tienen altas tasas de mortalidad 
con evolución crónica muy severa y múltiples 
deficiencias motoras, sensoriales y cognitivas. 
Aproximadamente 50% aparece en la edad 
pediátrica pero la mayor prevalencia es en adul-
tos debido a la excesiva mortalidad de algunas 
enfermedades infantiles: 30% de los niños con 
este tipo de enfermedades fallece antes de los 5 
años y en 35% de los casos son responsables de 
las muertes antes del año de edad.

Se conoce como enfermedad “huérfana o rara” 
cualquier enfermedad que afecte a un pequeño 
porcentaje de la población, aquella que no 
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cuente con tratamientos adecuados o cuando la 
severidad de la enfermedad sea extrema. Se les 
denomina así por la amplia diversidad de desór-
denes y síntomas no sólo según la enfermedad 
sino también de pacientes que la padecen. Exis-
ten síntomas relativamente comunes que pueden 
ocultarla y conducir a diagnósticos erróneos.

Se considera entonces que una enfermedad es 
“rara” cuando afecta, desde el punto de vista 
poblacional, a menos de cinco personas de cada 
10 000 habitantes o a uno de cada 5 000 nacidos 
vivos. Sin embargo, hay que tomar en cuenta que 
este estatus puede variar con el tiempo y también 
con el área geográfica de donde se obtengan los 
datos. Por ejemplo, una enfermedad genética 
o infecciosa puede ser rara en una región pero 
frecuente en otra, como en el caso de la lepra 
que es rara en Francia pero muy común en África 
Central, o el ébola que es endémico en ese mis-
mo continente pero prácticamente desconocido 
en otras regiones.

Si hablamos de origen genético la talasemia (una 
anemia hemolítica) es rara en el norte de Europa 
pero frecuente en la región del mediterráneo, 
África, Estados Unidos y parte de Sudamérica. Al-
gunas enfermedades infecciosas son frecuentes 
en países del Tercer Mundo y de baja frecuencia 
en el Mundo Desarrollado. A éstas se les llama 
también “enfermedades olvidadas” y son así 
desde el punto de vista geográfico, social y eco-
nómico, con muy poco apoyo en su inversión e 
interés para la investigación en su diagnóstico 
y tratamiento oportunos, lo que conlleva a un 
círculo vicioso.

Hasta la fecha se tiene registro de entre 6 y 7 mil 
enfermedades raras; se cree que afectan aproxi-
madamente a una de cada 10 personas, aunque 
las más frecuentes de éstas son 231 y sólo 70 
tienen tratamiento; incluso se sugiere que cada 
semana se describen 5 nuevas enfermedades 
“raras” en la literatura médica aunque no existe 

un criterio científico estandarizado para su ver-
dadera clasificación.

Demográficamente cada país utiliza diferentes 
fórmulas para definirlas. En Estados Unidos 
una enfermedad se considera “rara” cuando la 
padecen menos de 200  000 personas; según 
el acta de enfermedades raras existen cerca de 
25 millones de estadounidenses que padecen 
alguna. En Japón se definen con menos de 4 
casos por cada 10 000 habitantes o aquellas que 
afectan a menos de 50 000 personas. En Europa 
la Comisión Europea de Salud establece que 
una enfermedad se califica como “rara” cuando 
afecta a 1 de 50 000 personas y se estima que el 
número de personas que las padecen es superior 
a los 30 millones; estos pacientes representan de 
6 a 8% de la población de la Unión Europea y 
existen en su territorio de 5 mil a 7 mil diferentes 
tipos de estas enfermedades.

En Iberoamérica hay aproximadamente 42 mi-
llones de personas con enfermedades raras. En 
nuestro medio 7% de la población mexicana 
padece alguna de estas enfermedades y se estima 
que hay alrededor de 6 millones de personas 
que las padecen.

El proyecto genes globales informa que alrededor 
de 350 millones de personas en todo el mundo 
están afectadas por alguna enfermedad “rara” 
(aproximadamente 7%) y que su impacto mun-
dial es mayor que los del cáncer y el sida juntos.

Estas son las enfermedades más “raras” y curiosas 
del mundo:

1.	 Sinestesia: estimulación simultánea y 
múltiple de los sentidos.

2.	 Síndrome del acento extranjero: hablar 
en lengua materna con acento extranjero.

3.	 Síndrome de Capgras: la persona cree que 
sus familiares son impostores.
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4.	 Síndrome de Cotard: pacientes con deli-
rio de negación (el paciente cree haber 
fallecido).

5.	 Micropsia o macropsia: “Síndrome de 
Alicia en el país de las maravillas” (per-
cepción de que las cosas son demasiado 
pequeñas o grandes).

6.	 Síndrome Riley-Day: los pacientes no 
perciben el dolor.

7.	 Síndrome de Proteus: crecimiento exa-
gerado de la piel y huesos: “el hombre 
elefante”.

8.	 Síndrome de Möbius: inexpresión facial y 
ocular por alteración del sexto y séptimo 
pares craneales.

9.	 Progeria de Hutchinson-Gilfors: enveje-
cimiento prematuro.

10.	 Síndrome de apnea-hipopnea durante el 
sueño: no existen las señales nerviosas 
necesarias para que se dé la respiración 
en el sueño.

11.	Deficiencia de ribosa-5-fosfato isome-
rasa: sólo se ha descrito en un paciente 
hasta la fecha.

Las pruebas genéticas son exámenes de sangre 
y de otros tejidos para detectar dichos trastornos 
y existen más de 200 disponibles que se relizan 
por varios motivos:

1.	 Encontrar trastornos genéticos en el feto.

2.	 Saber si las personas tienen un gen de 
la enfermedad y pueden transferírsela a 
sus hijos.

3.	 Estudiar embriones para detectar enfer-
medades.

4.	 Evaluar la presencia de enfermedades 
genéticas en adultos antes de que se 
produzcan síntomas.

5.	 Hacer el diagnóstico en una persona con 
síntomas de una enfermedad rara.

6.	 Determinar el tipo o dosis de medicamen-
to que es mejor para la persona.

Los resultados de las pruebas pueden ayudar a 
que una persona tome decisiones como la pla-
nificación familiar o la cobertura de un seguro. 

Se debe dar asesoramiento genético a la mujer 
cuando:

1.	 Tiene o le preocupa tener una enferme-
dad hereditaria.

2.	 Está embarazada o planea estarlo después 
de los 35 años de edad.

3.	 Ya tiene un hijo con un trastorno o defecto 
congénito.

4.	 Tuvo dos o más pérdidas de embarazo o 
un niño que falleció.

5.	 Se realizó un ultrasonido o pruebas que 
sugieren la posibilidad de un problema.

El promedio de tiempo para llegar a un diagnós-
tico final puede variar de 5 a 10 años (30%) y 
requerir revisiones de más de 10 médicos (20%). 
Las enfermedades “raras” no sólo afectan a las 
personas diagnosticadas, sino a sus familias, 
amigos, cuidadores y a toda la sociedad. La 
mayoría tiene curso clínico crónico debilitante 
con esperanza de vida reducida. Coexisten la 
denominada pluridiscapacidad (80%) con un 
alto grado de dependencia y mortalidad de 50%. 
La discapacidad produce aislamiento y discri-
minación, reduce las oportunidades educativas, 
profesionales y sociales y con ello conduce a 
deficiencias físicas, psicológicas e intelectuales.

En cuanto al impacto económico se estima que 
las familias de estos enfermos destinan más de 
50% de sus ingresos para su cuidado. Existen 
organizaciones de pacientes para aumentar el 
conocimiento, diagnóstico oportuno y tratamien-
to de estas enfermedades, como La Organización 
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Nacional para Enfermedades Raras que fue 
creada en 1983 por individuos que las padecen 
y por sus familias.

En el año 2002 se creó la Oficina de Investi-
gación de Enfermedades Raras, en el Instituto 
Nacional de Salud de Estados Unidos, que se 
encarga de realizar investigaciones clínicas y 
biomédicas para el desarrollo de terapias para 
este tipo de enfermedades. Ese mismo año se 
firmó el acta de “Desarrollo de Productos Huér-
fanos para el tratamiento de Enfermedades Raras” 
y se propusieron iniciativas similares en Europa.

El primer Día de las Enfermedades Raras fue 
organizado por Europa y Canadá, al mismo tiem-
po, en 2008. Ese día fue creado para aumentar 
la concientización acerca de las enfermedades 
raras y se conmemora el último día de febrero 
de cada año. A partir de entonces se han creado 
diversas organizaciones no gubernamentales de 
apoyo a lo largo de todo el mundo; existen hoy 
en día más de 500.

En México, en abril del 2011, se creó la Fede-
ración Mexicana para Enfermedades Raras y la 
Asociación Mexicana de Enfermedades Lisoso-
males en 2013.
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