
 







 Cuando una persona sana co-
ge una gripe, cualquier médico pue-
de hacer fácilmente un diagnóstico
y recetar una serie de medicamentos
para tratar esta enfermedad. Es un
mal temporal que, además, tiene
cura, de manera que quien la padece
sanará tras unos días en cama y
después volverá a su vida cotidiana.
Pero si se trata de una de las deno-
minadas enfermedades raras (ER),
todo es más difícil, ya que el médi-
co debe evaluar una patología des-
conocida o poco frecuente para la
que no hay tratamiento.

En España «no existe forma-
ción genética, lo que dificulta el
diagnóstico», a diferencia del resto
de países europeos en los que
«existe la especialidad médica en
todos los hospitales», afirma el

médico adjunto del servicio de ge-
nética del Hospital Vall d'Hebrón
y profesor de genética de la Uni-
versidad Pompeu Fabra de Barce-
lona, Miguel del Campo.

Según la Federación Española
de Enfermedades Raras (Feder),
estas patologías tienen como carac-
terísticas comunes la gravedad, que
son crónicas, degenerativas, inva-
lidantes, con una baja calidad de
vida y pérdida de autonomía. Ade-
más, hay casos en los que el pacien-
te sufre fuertes dolores.

Las enfermedades raras (EE-
RR) no tienen tratamiento, aunque
se pueden administrar medicamen-
tos, correspondientes a otras pato-
logías, que mejoren la calidad de
vida de quienes las padecen.

La Organización Mundial de

la Salud estima que en el mundo
existen alrededor de 6.000 enfer-
medades raras que afectan a entre
un 6% y un 8% de la población. La
Unión Europea calcula que un
máximo de cinco de cada 10.000
habitantes padecen alguna ER. De
este modo, cerca de 200.000 ciuda-
danos europeos de 15 Estados
miembros sufren alguna de estas
patologías calificadas como poco
frecuentes.

En España, Feder calcula que
hay más de 6.000 EERR conocidas.
En la provincia se estima que unas
100.000 personas padecen una de
estas dolencias.

De las miles de ER existentes,
el 80% tienen un origen genético.
Es el caso de la enfermedad de
Huntington. (continúa en pg.5)

(viene de la pg.4). En Alicante «hay
alrededor de 50 casos», comenta
Jorge, socio de AVAEH, asociación
de esta ER en la provincia.

Aunque el gen se conoce, «no
su función, y no se sabe cómo la
alteración lleva a la enfermedad»,
afirma el doctor Del Campo. Suce-
de también que «se conoce el gen
y el mecanismo por el que la alte-
ración lleva a la enfermedad», ex-
plica el médico barcelonés, quien
dice que además, «hay un tercer
grupo en el que no se sabe cuál es
el gen» que origina la enfermedad.
La falta de conocimiento de las
EERR hace más difícil el tratamien-
to de cada una de ellas, de manera
que el enfermo y sus familiares no
reciben orientación sobre la evalua-
ción. «Muchas son muy graves, por
lo que al paciente deberían agilizar-
le los trámites para recibir la ayuda
de especialistas», opina el faculta-
tivo Miguel del Campo, quien cree
que debería «existir un sistema para
que el enfermo reciba una mayor
atención y preferencia para
diagnosticar» su ER.

En muchos casos, «los pacien-
tes se ven obligados a desplazarse
a los hospitales que cada asociación
tiene en sus bases de datos o a cen-
tros de referencia, cuando los hay»,
comenta el delegado de Feder en
Alicante, Nicolás Beltrán. Algunas
personas «han de desplazarse a
hospitales de otras comunidades
autónomas, a centros europeos o a
Estados Unidos para hacer sus re-

visiones periódicas». Beltrán ase-
gura que en la provincia «existen
muy buenos especialistas en car-
diología, cirugía cardiovascular y
ocular, pero no hay ningún centro
donde se aborden estas patologías
de  una  fo rma  i n t eg ra l» .
Esto provoca que no exista un tra-
tamiento específico con fármacos
concretos. Por ello, el doctor bar-
celonés considera que «es determi-
nante colaborar con todos los labo-
ratorios porque puede que sólo uno
en todo el mundo investigue una
enfermedad».

FÁRMACOS
Para diagnosticar, prevenir o

tratar EERR existen los medica-
mentos huérfanos, llamados así
porque desarrollarlos «es muy caro
y supone un largo proceso», explica
el médico de genética de Vall
d'Hebrón de Barcelona. Asegura
que hay que probarlos «con un
enorme grupo de pacientes para
verificar que son seguros y
eficaces», y estima que existen
«más de doscientas designaciones»
en Europa.

 «En el 2001 se creó un comité
específico en la Comunidad
Europea» con el objetivo de pro-
mover el desarrollo de medicamen-
tos huérfanos «con subvenciones,
facilitar el proceso de ensayos clí-
nicos en un grupo limitado e iden-
tificar a los médicos que llevan a
estos pacientes», aclara el doctor
del Campo.

Por otra parte, existe un tipo
de tratamiento conocido como te-
rapia génica que, según el Instituto
de Investigación de Enfermedades
Raras, consiste en manipular el
código genético para luchar o pre-
venir una ER. Este tipo de terapia
aún «está en fase de estudio en
animales y ensayos humanos con
éxito limitado», explica Del Cam-
po, «pero tiene un gran futuro».

En la provincia existen más
de 34 asociaciones de EERR que
mantienen contacto regular con la

sede de Feder en Alicante. Ésta les
proporciona «información, orienta-
ción y asesoramiento» a todas ellas,
«y en especial a las personas que,
por padecer una patología muy po-
co común, no cuentan con ninguna
asociación que les represente», ex-
plica Beltrán.

La Federación Española de
Enfermedades Raras tiene entre sus
propósitos equiparar los derechos
de los afectados a los del resto de
ciudadanos, pero es una meta que
no siempre se alcanza. Nicolás Bel-
trán comenta que «uno de los gran-
des problemas a la hora de que una
persona afectada consiga una co-
rrecta calificación de su grado de
discapacidad está en el propio des-
conocimiento por parte de los com-
ponentes del tribunal».

 Feder también trata de mejo-
rar la calidad de vida de los enfer-
mos a través de su integración so-
cial, aunque el diagnóstico llega a
producir tal impacto en los enfer-
mos que éstos tienden «al aisla-
miento e impiden una correcta
socialización», explica Beltrán.

SOBREPROTECCIÓN
El portavoz de la Federación

en Alicante asegura que el proble-
ma suele venir porque «dentro del
seno familiar se producen situacio-
nes de sobreprotección, que es ne-
cesario evitar», ya que también
suponen «un obstáculo que impide
el acceso a una vida independiente
y a una correcta socialización del
individuo».

Otro asunto pendiente de so-
lución se refiere a «los problemas
de acceso al trabajo, a una educa-
ción integradora y, en definitiva, a
la igualdad de oportunidades», afir-
ma Nicolás Beltrán. Considera que
«faltan mecanismos que obliguen
al cumplimiento» de la legislación
que existe respecto a la «no discri-
minación y sobre las acciones po-
sitivas que una persona con disca-
pacidad necesita para equipararse
con el resto de la ciudadanía».
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Hay seis mil males sin cura específica, aunque se desarrollan fármacos 'huérfanos'
para paliarlos El 80% de estas patologías es de origen genético

LA FEDERACIÓN DE ENFERMEDADES RARAS
PIDE EN ALICANTE UN CENTRO DE REFERENCIA

MÁS DE CIEN MIL ALICANTINOS SUFREN
ALGÚN TIPO DE ENFERMEDAD RARA

El día 19 de Mayo se celebró el II Encuentro de Enfermedades Raras de la Comunidad Valenciana,
los siguientes artículos, aparecidos en varios periódicos, reflejan algunas de las necesidades

y demandas  de los enfermos y familiares afectados por una enfermedad de baja prevalencia.

La Federación Española de
Enfermedades Raras (Feder) expre-
só su deseo de que "algún día exis-
tan centros de referencia para este
tipo de dolencias". Así lo aseguró
el delegado de la asociación en la
Comunidad, Nicolás Beltrán, en el
transcurso del encuentro de asocia-
ciones de enfermedades raras que
se celebró en el Hospital de Alicante.

El director de Calidad y Aten-
ción al Paciente, Antonio Galán,
explicó que "abrir unan unidad de
referencia de enfermedades raras es
difícil porque son unas 7000", Galán
adelantó que se está elaborando una

cartilla personal con todos los datos
del afectado. "Es un soporte escrito
con las visitas, cuestiones a vigilar,
tratamientos, etc..." para que la aten-
ción a estos pacientes no se demore
"por si son atendidos por otro mé-
dico diferente al habitual".

"Quisiéramos un seguimiento
en el tiempo" pide la presidenta de
la Asociación de Hungtinton,
Mercedes Muñoz. Una unidad de
referencia  "con todos  los
profesionales que se necesiten"
resolvería el problema. Como
muchas de las enfermedades raras,
Huntington es una dolencia

hereditaria. "Hay necesidad de que
la genética esté integrada en los
servicios públicos de salud",
asegura, en esta línea, el genetista
Francisco Galán.
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"Enfermedad de Huntington"
Características: enfermedad

neurológica degenerativa y heredi-
taria. Movimientos involuntarios
del cuerpo, cambios de personali-
dad, incapacidad para realizar tareas.

¿A quién afecta? En Alicante
existen alrededor de 50 casos. Apa-
rece entre los 30 y los 50 años. Cada
descendiente de un enfermo de Hun-
tington tiene una probabilidad del
50% de heredarla.
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