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Una médico atiende a un paciente. / Getty Images

Segun estimaciones de la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN), entre el
6% y el 8% de la poblacion espaiiola podria verse afectada por una
enfermedad rara en algiin momento de su vida. Y el 8% de Espafia son
varios millones. Y ademas, por seguir con las cifras, siempre frias pero
concluyentes, no se conoce la cura del 95% de estas afecciones. No
pretendo que esta columna sirva como alegato demagdgico en plan lema
de manifestacién -"imenos armas, mas microscopios!"-, pero al menos si
que hoy, en el Dia Internacional de las Enfermedades Raras,
dediquemos un minuto a pensar en la situacién de aquellos que las
padecen y pedir a aquellos que pueden, que dediquen mas fondos para

investigarlas. Porque seguro que esto si merecera la pena.
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La deteccion temprana de la fragilidad en pacientes con demencia

puede ralentizar su deterioro tanto a nivel fisico como cognitivo.
Asi concluye un estudio liderado por el Departamento de
Neurologia de la Clinica Universidad de Navarra, publicado en

Lancet Healthy Longevity.

Segun explica Miguel German Borda, geriatra e investigador
principal del estudio, la fragilidad es una condicion de salud que
aumenta la vulnerabilidad del paciente, porque le hace mas
propenso a complicaciones ante enfermedades, infecciones, caidas,

hospitalizaciones o situaciones de estrés emocional.

Esta condicion “se manifiesta con pérdida de la fuerza muscular,
disminucion del estado fisico, menor resistencia a esfuerzos,
problemas en la movilidad y el estado nutricional”, recuerda el

experto.

Por su parte, la demencia es un sindrome caracterizado por un

deterioro progresivo de las funciones cognitivas, que afecta areas

https://www.fundacioncaser.org/actualidad/noticias/deteccion-tempran...
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como lamemoria, el razonamiento y el lenguaje. Segun la Sociedad
Espanola de Neurologia, este problema de salud es responsable del

8% de los fallecimientos en Espana.

El mencionado estudio destaca la necesidad de un abordaje
preventivo y multidisciplinar en el manejo de la fragilidad asociada
alademencia, con el objetivo de mejorar la calidad de vida de los

pacientes y de sus familiares.

RECOMENDACIONES PARA EL MANEJO
DE LA FRAGILIDAD

La investigacién presenta una guia basada en un consenso de
expertos y una revision sistematica de la literatura, en la que se
incluyen 16 recomendaciones clave. Los especialistas destacan que
el diagndstico de la fragilidad no debe ser responsabilidad exclusiva
de los geriatras, sino que también debe involucrar a otros
profesionales de la salud, como psiquiatras, terapeutas,
anestesistas y médicos de familia. Asimismo, recomiendan que esta
condicion se evaltue en todos los pacientes con demencia, deterioro

cognitivo o riesgo de desarrollar demencia.

La guia, dirigida tanto a profesionales sanitarios como a familiares,
propone un enfoque integral en la atencion de pacientes fragiles

con demencia. Entre las estrategias fundamentales destacan:

M Unanutricion adecuaday personalizada.

M Elfomento de la actividad fisica adaptada a las capacidades

individuales.
M Laprevencién de caidas mediante estrategias especificas.

B Larevisidony el ajuste del tratamiento farmacolégico para evitar

efectos adversos.

M Apoyo psicosocial, abordando aspectos como la soledad, el

aislamiento social y la salud mental.

https://www.fundacioncaser.org/actualidad/noticias/deteccion-tempran...
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M Laadaptacion del entorno, promoviendo la autonomiay

seguridad del paciente.

B Eltrabajointerdisciplinar para una atencién integral y

coordinada.
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Pacientes y familiares con enfermedades raras han visitado algunos de los laboratorios donde se investigan esas patologias con
motivo de la celebracion del Dia Mundial de las Enfermedades Raras. / EFE

Rall Casado (Efe)

28 de febrero 2025 - 10:32
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MADRID/ Viven con fecha de caducidad, porque desde que aparecen
los primeros sintomas hasta que mueren apenas pasan 15 afios, un
periodo durante el que sufren una degradacidn fisica y cognitiva
progresiva, pero lo hacen ademas luchando contra el estigma y el
sefialamiento social.

Son los pacientes -y sus familiares- de la enfermedad de huntington,
una patologia neurodegenerativa y hereditaria catalogada como

"rara', aunque es una de las mas prevalentes entre este tipo de
enfermedades, ya que en Espafia hay diagnosticadas unas 4.000
personas (cifra similar a la de pacientes con ELA) y 20.000 viven con la
incertidumbre de saber si han heredado la fatal mutacién genética.
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Sus movimientos son cada vez mas descontrolados, tienen problemas
de equilibrio y hablan con dificultad y de una forma balbuceante; son
los sintomas que sufren y proyectan los pacientes, y a menudo
soportan por ello una profunda discriminacion al ser confundidos
con personas borrachas o drogadas. Y los testimonios de quienes han
sido expulsados de un bar, de un autobus, de quienes no han sido
atendidos en un banco o no han podido coger un taxi se amontonan.

Coincidiendo con la celebracion este viernes del Dia Mundial de las
\Enfermedades Raras, la Red de Enfermedades Raras del Consejo
Superior de Investigaciones Cientificas (CSIC) ha puesto en marcha
una iniciativa pionera para conectar a pacientes y sus familiares con
investigadores que han volcado su labor en el laboratorio en la
busqueda de tratamientos para combatir esas patologias.

La Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN) ha puesto algunos datos
sobre la mesa: se han definido mas de 9.000 enfermedades raras, la
mitad de ellas de tipo neurolégico; afectan al 6% de la poblacion
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mundial (a unos tres millones de personas en Espafia); y no se conoce
cura para el 95% de ellas.

Los efectos de un diagndstico tardio

La ausencia de diagnostico -debido al desconocimiento que rodea
estas patologias, a la dificultad de acceso a la informacién necesaria o
a la localizacion de profesionales y de centros especializados- provoca
una demora en la valoracién que influye en el acceso a intervenciones
terapéuticas y determina en muchos casos un agravamiento de la
enfermedad que se podria evitar o paliar.

Ruth Blanco conoci6 con 15 afios el diagnéstico de huntington de su
padre, que fallecié cuando ella tenia 28; constato el progresivo
deterioro que provoca esta enfermedad neurodegerativa, que ella
describe como un céctel de parkinson, alzhéimer y ELA; comprobd y
soporto el estigma y el sefialamiento; y sobrellevd la incertidumbre
del componente hereditario hasta que se hizo el test. Es negativo.

Hoy preside la Asociacion Espaiiola Corea Huntington -el término
corea tiene su origen en la palabra griega "choreia" (danza) y ella
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sonrie al comparar las manifestaciones de la enfermedad con "el baile
de San Vito"-, desde la que trata de mejorar la vida de los pacientes y
sus familias y de luchar contra el estigma, y habla de que la tinica
esperanza, ante una enfermedad incurable, radica en la ciencia y en
la investigacion.

Ruth se ha vuelto a encontrar con José Javier Lucas, el investigador
del CSIC que desde hace 30 afios investiga el huntington en el Centro
de Biologia Molecular Severo Ochoa, y charlan de lo ilusionante y
motivador que resulta para los investigadores poner cara a los
pacientes que se podrian beneficiar de los avances que se atisban en
los laboratorios.

¢Se puede "silenciar" el gen responsable de la
enfermedad?

Lucas no habla de certezas ni de plazos, pero si de los esperanzadores
ensayos que ya se estan realizando y de los saltos que ya se han dado
de la investigacidn basica a la clinica, para terminar afirmando: "estoy
convencido de que acabara habiendo una cura para la enfermedad".
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En declaraciones a Efe, el investigador insiste en lanzar un mensaje
optimista y positivo y en la existencia de varios ensayos clinicos en el
mundo, entre ellos uno en Espafia, coordinado desde el Hospital
Virgen del Rocio de Sevilla (proyecto Huntian), que deriva de una
investigacidn realizada en su laboratorio y se basa en una terapia
combinada de dos vitaminas (tiamina y biotina) en pacientes con la
enfermedad.

Otros ensayos, también en fase clinica, buscan el "silenciamiento
génico" o "apagar" el gen responsable de la enfermedad (el gen "HTT"
localizado en el cromosoma 4 y que tiene las instrucciones para
producir la proteina llamada huntingtina), un objetivo muy dificil
desde el punto de vista cientifico y técnico pero que nace de una
prueba de concepto realizada en su laboratorio hace 25 afios.

Probaron en un modelo animal (un ratén) la posibilidad de
"encender" o de "apagar" el gen que arrastra esa mutacion para
demostrar que es posible revertir la enfermedad frenando la
expresion de ese gen; varios ensayos en el mundo estan tratando de
lograrlo y los resultados son esperanzadores.
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Toda la esperanza esta en la ciencia

"Toda nuestra esperanza esta en la ciencia", ha manifestado a Efe Ruth
Blanco, y ha valorado el compromiso y el esfuerzo de los
investigadores para conocer mejor la enfermedad, asi como los
recursos que se estan destinando para encontrar dianas terapéuticas
o tratamientos que consigan frenar y hasta revertir la enfermedad.

Los hijos de los enfermos de huntington tienen un 50% de
posibilidades de heredar esa mutacion genética, ha explicado Ruth
Blanco, y se ha detenido a detallar la trascendencia de vivir la
enfermedad de un progenitor sabiendo que tiene "fecha de
caducidad" y conociendo c6mo va a evolucionar, pero también de
vivir la incertidumbre de esa herencia o de conocer el diagnéstico
cuando ya tienes un proyecto vital estructurado (familia, hijos,
trabajo, hipoteca, etc).

Los pacientes y sus familiares han conocido asi los avances de la
ciencia tras varias décadas de investigacién y los cientificos se han
acercado a las inquietudes y las esperanzas de los enfermos; han
puesto en comun conocimientos y sentimientos, y han lanzado un
mensaje atronador reclamando la empatia de la sociedad,
inversiones, una mayor informacion que evite la confusién y que se
destierren todos los estigmas asociados a cualquier enfermedad.
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Enfermedad rara de huntington: vivir con fecha de
caducidad y combatir el estigma

Viven con fecha de caducidad, porque desde que aparecen los primeros sintomas hasta que
mueren apenas pasan quince afios, un periodo durante el que sufren una degradacion fisica
y cognitiva progresiva, pero lo hacen ademas luchando contra el estigma y el sefalamiento
social.
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- -
Pacientes y familiares con enfermedades raras han visitado algunos de los laboratorios donde se investigan estas patologias con motivo de la conmemoracién

del Dia Mundial de las Enfermedades Raras. Imagen cedida por el Centro de Biologia Molecular Severo Ochoa del CSIC y la Universidad Auténoma de Madrid.
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Son los pacientes -y sus familiares- de la enfermedad de huntington, una patologia
neurodegenerativa y hereditaria catalogada como “rara”, aunque es una de las mas prevalentes
entre este tipo de patologias, ya que en Espafa hay diagnosticadas unas 4.000 personas (cifra
similar a la de pacientes con ELA) y 20.000 viven con la incertidumbre de saber si han heredado la
fatal mutacion genética.

Sus movimientos son cada vez mas descontrolados, tienen problemas de equilibrio y hablan con
dificultad y de una forma balbuceante; son los sintomas que sufren y proyectan los pacientes, y a
menudo soportan por ello una profunda discriminacion al ser confundidos con personas borrachas o
drogadas. Y los testimonios de quienes han sido expulsados de un bar, de un autobus, de quienes
no han sido atendidos en un banco o no han podido coger un taxi se amontonan.

Coincidiendo con la conmemoracion, cada 28 de febrero, del Dia Mundial de las Enfermedades
Raras, la Red de Enfermedades Raras del Consejo Superior de Investigaciones Cientificas (CSIC)
ha puesto en marcha una iniciativa pionera para conectar a pacientes y sus familiares con
investigadores que han volcado su labor en el laboratorio en la busqueda de tratamientos para
combatir esas patologias.

La Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN) ha puesto algunos datos sobre la mesa: se han
definido mas de 9.000 enfermedades raras, la mitad de ellas de tipo neurolégico; afectan al 6 por
ciento de la poblacién mundial (a unos tres millones de personas en Espafia); y no se conoce cura
para el 95 por ciento de ellas.
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Los efectos de un diagndstico tardio

La ausencia de diagnoéstico -debido al desconocimiento que rodea estas patologias, a la dificultad
de acceso a la informacién necesaria o a la localizacién de profesionales y de centros
especializados- provoca una demora en la valoracion que influye en el acceso a intervenciones
terapéuticas y determina en muchos casos un agravamiento de la enfermedad que se podria evitar
o paliar.

Ruth Blanco conocioé con 15 afios el diagnéstico de huntington de su padre, que fallecié cuando ella
tenia 28; constato el progresivo deterioro que provoca esta enfermedad neurodegerativa, que ella
describe como un coctel de parkinson, alzhéimer y ELA; comprobd y soporté el estigma y el
sefialamiento; y sobrellevo la incertidumbre del componente hereditario hasta que se hizo el test. Es
negativo.

Hoy preside la Asociacion Espanola Corea Huntington -el término corea tiene su origen en la
palabra griega “choreia” (danza) y ella sonrie al comparar las manifestaciones de la enfermedad
con “el baile de San Vito”-, desde la que trata de mejorar la vida de los pacientes y sus familias y de
luchar contra el estigma, y habla de que la Unica esperanza, ante una enfermedad incurable, radica
en la ciencia y en la investigacion.

Ruth se ha vuelto a encontrar con José Javier Lucas, el investigador del CSIC que desde hace 30
afios investiga el huntington en el Centro de Biologia Molecular Severo Ochoa, y charlan de lo
ilusionante y motivador que resulta para los investigadores poner cara a los pacientes que se
podrian beneficiar de los avances que se atisban en los laboratorios.

¢ Se puede “silenciar” el gen responsable de la enfermedad?

Lucas no habla de certezas ni de plazos, pero si de los esperanzadores ensayos que ya se estan
realizando y de los saltos que ya se han dado de la investigacion basica a la clinica, para terminar
afirmando: “Estoy convencido de que acabara habiendo una cura para la enfermedad”.

En declaraciones a EFE, el investigador insiste en lanzar un mensaje optimista y positivo y en la
existencia de varios ensayos clinicos en el mundo, entre ellos uno en Espafia, coordinado desde el
Hospital Virgen del Rocio de Sevilla (proyecto Huntian), que deriva de una investigacion realizada
en su laboratorio y se basa en una terapia combinada de dos vitaminas (tiamina y biotina) en
pacientes con la enfermedad.

Otros ensayos, también en fase clinica, buscan el “silenciamiento génico” o “apagar” el gen
responsable de la enfermedad (el gen “HTT” localizado en el cromosoma 4 y que tiene las
instrucciones para producir la proteina llamada huntingtina), un objetivo muy dificil desde el punto
de vista cientifico y técnico pero que nace de una prueba de concepto realizada en su laboratorio
hace 25 anos.

Probaron en un modelo animal (un ratén) la posibilidad de “encender” o de “apagar” el gen que
arrastra esa mutacion para demostrar que es posible revertir la enfermedad frenando la expresion
de ese gen; varios ensayos en el mundo estan tratando de lograrlo y los resultados son
esperanzadores.

https://efesalud.com/enfermedad-rara-huntington-combatir-estigma/
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Toda la esperanza esta en la ciencia

“Toda nuestra esperanza esta en la ciencia”, ha manifestado a EFE Ruth Blanco, y ha valorado el
compromiso y el esfuerzo de los investigadores para conocer mejor la_enfermedad, asi como los
recursos que se estan destinando para encontrar dianas terapéuticas o tratamientos que consigan frenar
y hasta revertir la enfermedad.

Los hijos de los enfermos de huntington tienen un 50 por ciento de posibilidades de heredar esa
mutacion genética, ha explicado Ruth Blanco, y se ha detenido a detallar la trascendencia de vivir la
enfermedad de un progenitor sabiendo que tiene “fecha de caducidad” y conociendo cémo va a
evolucionar, pero también de vivir la incertidumbre de esa herencia o de conocer el diagndstico
cuando ya tienes un proyecto vital estructurado (familia, hijos, trabajo, hipoteca, etc).

Los pacientes y sus familiares han conocido asi los avances de la ciencia tras varias décadas de
investigacion y los cientificos se han acercado a las inquietudes y las esperanzas de los enfermos;
han puesto en comun conocimientos y sentimientos, y han lanzado un mensaje atronador
reclamando la empatia de la sociedad, inversiones, una mayor informacion que evite la confusion y
que se destierren todos los estigmas asociados a cualquier enfermedad.

Pacientes y familiares con enfermedades raras han visitado algunos de los laboratorios donde se investigan estas patologias con motivo de la conmemoracion
del Dia Mundial de las Enfermedades Raras. Imagen cedida por el Centro de Biologia Molecular Severo Ochoa del CSIC y la Universidad Auténoma de Madrid.
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Campaiia 'Tomate el PULSO': Concienciando sobre las arritmias y su relacion con el
riesgo de ictus

Madrid, 27 febrero de 2025.- La Fundacién Freno al Ictus, en colaboracidn con la alianza Bristol Myers Squibb-Pfizer,
presentan la campana "Tomate el PULSO" con el objetivo de aumentar la concienciacion sobre las arritmias, en
particular la Fibrilacidon Auricular (FA), y su relacién con el riesgo de ictus. La iniciativa cuenta con el aval de SEMERGEN

(Sociedad Espanola de Médicos de Atencién Primaria).

El corazéon desempeia un papel crucial al asegurar un flujo sanguineo adecuado hacia el cerebro, siendo vital su correcto
funcionamiento para mantener una buena salud cerebrovascular. Los latidos irregulares, sefal de advertencia, pueden
indicar una arritmia cardiaca conocida como FA, que es la arritmia mas comun. Esta condicidn puede generar la

formacion de coagulos sanguineos que interrumpan el flujo hacia el cerebro, aumentando asi el riesgo de sufrir un ictus.

Segun datos proporcionados por la Sociedad Espafola de Neurologia (SEN), el ictus es la segunda causa de
mortalidad en Espafa y la principal entre las mujeres. Ademas, la FA se asocia con un riesgo entre 4 y 5 veces
mayor de insuficiencia cardiaca[l]. Estimaciones indican que aproximadamente una de cada cuatro personas

desarrollara fibrilaciéon auricular en algun momento de su vida[2].

Por su parte, la Sociedad Espafiola de Cardiologia estima que alrededor de 43 millon de personas en el mundo
padecen FA, incrementando 2,3 veces el riesgo de sufrir un ictus isquémico. Estos datos resaltan la importancia de
una deteccion temprana y un tratamiento adecuado de la FA para prevenir eventos cerebrovasculares y sus

consecuencias graves.

Conscientes de ello, la campaina "Tomate el PULSO" se enfoca en incrementar el conocimiento sobre estas arritmias y la
necesidad de identificar posibles sefales de alerta. La iniciativa anima a las personas a aprender a tomarse el pulso vy,

en caso de detectar una posible arritmia, a buscar atencién médica especializada.

La campanfa, dirigida tanto a pacientes directos como a sus familiares y cuidadores, se llevard a cabo en areas
geolocalizadas Se utilizardn canales de comunicacién especificos para llegar a la poblacidén objetivo, priorizando la
informaciéon en aquellos segmentos de edad con mayor incidencia, entre los 45 y 67 afos vy facilitando consejos para

aprender a tomarse correctamente el pulso a través de la web: https://tomateelpulso.com/
Sefales de alerta:

Es importante estar atento a las seflales de alerta de la FA que pueden incluir palpitaciones irregulares, falta de aliento,
debilidad, mareos o desmayos. Si se experimenta alguno de estos sintomas, es fundamental buscar atencién médica

para un diagndstico adecuado. La deteccion temprana de la FA permite implementar estrategias de tratamiento y
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arterial, el manejo del estrés y el estilo de vida saludable. En ultima instancia, abordar la FA es fundamental para

mantener un corazén saludable y proteger la salud cerebrovascular.

Campafia Tomate el pulso

[1] Sociedad Espaiola de Neurologia. (2020). Atlas del Ictus de Esparia (12 ed.). Recuperado de https:/www.sen.es

images/2020/atlas/Atlas_del_Ictus de Espana_version_web.pdf

[2] Grau, A. J, Reis, A., & Boudier Gonzalez, M. (2016). Epidemiologia de la fibrilacién auricular. Revista Esparfiola de

Cardiologia, 69(5), 464-472. https://www.revespcardiol.org/es-epidemiologia-fibrilacion-auricular-articulo-
S1131358716300073
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debido al envejecimiento de |la poblacién, esta en aumento

La aplicacion de programas de salud cerebral efectivos puede ayudar a reducir la incidencia de las
enfermedades neurologicas en Espaia, las cuales estan experimentando un crecimiento como
consecuencia del envejecimiento poblacional, como asi comenta el Dr. José Miguel Lainez Andrés,
presidente del Comité Organizador de la 412 Reunion de la Sociedad Valenciana de Neurologia (SVN) y
Jefe de Servicio del Hospital Clinico Universitario de Valencia que organiza el evento que se celebra, junto
a la 82 Reunion de Enfermeria Neuroldgica de la Comunitat Valenciana, el viernes 28 de febrero y el

sabado 1 de marzo en Valencia.

En la actualidad, seguin datos de la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN), ya hay mas de 20 millones de
personas en Espafia con alguna enfermedad neurolégica, siendo la migrafia, el Alzheimer, los ictus, la
epilepsia, el Parkinson y la esclerosis multiple las mas prevalentes. «El aumento de la incidencia de
muchas de estas patologias va ligado al aumento de la edad, pero si aplicamos buenos programas de
salud cerebral lograremos bajarla y, ademas, mantener la sostenibilidad del Sistema Nacional de Salud

porque, de lo contrario, se va a desbordar», ha enfatizado el doctor Lainez Andrés.

Medidas eficaces

Ademas, tal y como puntualiza el Dr. José Miguel Santonja Llabata, otro de los miembros del Comité
Organizador de la 417 Reunion de la SVN, el 50% de los casos de discapacidad que hay en Espafia se
debe a una enfermedad neuroldgica, por lo que es necesario implantar medidas eficaces que ayuden a
reducir estas cifras, asi como paliar el déficit de profesionales que hay en la actualidad y que, entre otras
cosas, impide llevar a cabo una investigacion adecuada en Espana, la cual puede ayudar a mejorar la

calidad de vida de muchos pacientes.

En este sentido, ambos expertos, junto a otro de los coordinadores del encuentro, el Dr. Alejandro Ponz
de Tienda, destacan los importantes avances que se estan produciendo en los ultimos afos en el campo
de las enfermedades que afectan al cerebro y que estan permitiendo mejorar el abordaje de los

pacientes, especialmente aquellos ictus, migrafia, Parkinson, Alzheimer o epilepsia, entre otros.

Mas de 200 neurdlogos y enfermeros inscritos a las reuniones

Precisamente todos estos aspectos van a tratarse en la 41 Reunién de la SVN y en la 8 Reunién de
Enfermeria Neurologica de la Comunitat Valenciana, a las cuales ya se han inscrito mas de 170
neurdlogos y cerca de 100 enfermeras quienes analizaran todos los aspectos relacionados con el

presente y futuro de las enfermedades que afectan al cerebro. En concreto, a lo largo de las jornadas se
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presentado mas de 40 comunicaciones cientificas de diferentes centros de la Comunidad Valenciana

relacionadas con diversas areas de la Neurologia.

«Hablaremos de las posibilidades de la gammaknife, una técnica innovadore incorporada al Hospital
Clinico de Valencia en el tltimo afio, en el manejo de las diferentes patologias neuroldgicas y también
hemos incorporado una conferencia magistral impartida por un experto en Neuroingenieria que nos
puede abrir nuevas ventanas de conocimiento del cerebro. Las sesiones de comunicaciones orales y
posters continuaran con el formato clasico y mantendremos el popular Neuro-reto que pone a prueba el
ingenio de los participantes. En definitiva, hemos intentado hacer un programa en el que participen el
mayor numero de miembros de la sociedad y estén representados el maximo de unidades y servicios de

nuestra Comunidad», concluye el Dr. Lainez Andrés.

Expertos en dermatologia se reunen para debatir los avances en el manejo de
E

enfermedades como la Psoriasis o la Dermatitis Atépica

Un estudio revela que el higado graso, la enfermedad hepatica metabdlica que avanza a
edades cada vez mas tempranas, se relaciona con el desempleo y un nivel educativo —

basico
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Mas del 40% de los fallecimientos por enfermedades raras en Espafia se
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Mafana, 28 de febrero, se conmemora el Dia Mundial de las Enfermedades Raras, término que en la
Union Europea se refiere a aquellas enfermedades poco comunes que afectan a menos de 5 personas
por cada 10.000 habitantes. Sin embargo, a pesar de su baja prevalencia individual, el niumero total de
personas afectadas por enfermedades raras es enorme: se estima que afectan hasta al 6% de la
poblacion mundial y que, solo en la Unién Europea, 36 millones de personas viven con una enfermedad

rara. Cada afio se diagnostica una enfermedad rara a medio millén de europeos.

Caracteristicas y gravedad de las enfermedades raras

Las enfermedades raras son muy heterogéneas y pueden afectar a cualquier 6rgano o sistema. Sin
embargo, en general, son enfermedades graves o muy graves en el 65% de los casos, crénicas en el 85%,
a menudo degenerativas, de origen genético (alrededor del 80%) y potencialmente mortales (en casi el

50% de los casos afectan el pronostico vital del paciente).

Mas del 35% de las personas con enfermedades raras presentan los primeros sintomas en la infancia o
adolescencia. No obstante, la prevalencia de estas enfermedades es mayor en adultos que en nifos,
debido a la alta mortalidad de algunas de ellas. De hecho, las enfermedades raras son responsables del
35% de los fallecimientos en nifios menores de un afio y de mas del 10% de las muertes entre 1y 15
afos. Segun estimaciones de la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN), entre el 6% y el 8% de la
poblacién espafiola podria verse afectada por una enfermedad rara en algun momento de su vida.
Actualmente, en Espana, estas enfermedades afectan a unos 3 millones de personas y, en muchas

ocasiones, carecen de diagnostico y tratamiento.

Diagnéstico tardio y falta de cura de las enfermedades raras

«En la actualidad, no se conoce la cura para el 95% de las enfermedades raras. Ademas, el tiempo de
espera para obtener un diagndstico puede superar los 4 afios y, en el 20% de los casos, puede tardar
mas de 10», sefala la Dra. Ana Maria Dominguez Mayoral, Coordinadora del Grupo de Estudio de
Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN). «xAdemas de su alta
mortalidad, estas enfermedades también son altamente discapacitantes. En Espafa, el 80% de los
afectados por una enfermedad rara tienen algun grado de dependencia y mas del 50% necesitan apoyo

en su vida diaria», continda.

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) sefiala que se han identificado mas de 9.000 enfermedades
raras, de las cuales cerca del 50% corresponden a enfermedades neurolégicas y aproximadamente el
20% a enfermedades neuromusculares raras. Ademas, entre las enfermedades raras que no son de

origen neuroldgico, es frecuente el desarrollo de sintomatologia neurolégica. Por ejemplo, se estima que
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«Las enfermedades neuroldgicas raras son trastornos que pueden afectar tanto al sistema nervioso
central como al periférico. Aunque pueden presentar una amplia variedad de sintomas, los mas
comunes suelen ser problemas de movilidad, debilidad muscular, pérdida de funciones cognitivas,
problemas de coordinacion, crisis epilépticas, alteraciones sensoriales o trastornos del habla», explica la
facultativa. «<Son enfermedades poco comunes que afectan al sistema nervioso y, al igual que el resto de
enfermedades raras, suelen ser genéticas, cronicas, graves, discapacitantes y pueden poner en riesgo la
vida de los pacientes», aflade. El Atlas de Mortalidad por Enfermedades Raras en Espafia sefiala que mas

del 40% de los fallecimientos por enfermedad rara en el pais se deben a enfermedades neuroldgicas.

Retos en el diagndstico y avances cientificos

Por otro lado, la Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neuroldgicas Raras (ERN-RND) estima
que mas del 60% de los europeos que padecen una enfermedad neuroldgica rara adn no han sido
diagnosticados. «Desde la SEN llevamos afios destacando la importancia de impulsar la creacion de
centros de referencia para estas enfermedades, asi como la formacion especifica de los profesionales
sanitarios. Debido a su rareza y al desconocimiento sobre muchas de ellas, el diagndstico puede ser
complicado o demorarse en exceso, lo que impacta negativamente en la salud y calidad de vida de los

pacientes», comenta la Dra. Ana Marfa Dominguez.

Y aclara: «Sin embargo, en la ultima década se han producido avances significativos en las técnicas de
diagndstico genético y ya existen terapias de precisién que han demostrado eficacia para algunas
enfermedades. Aunque aun queda mucho por hacer, ya se han identificado cerca del 50% de las
alteraciones genéticas responsables y cada afno se descubren 200 nuevos trastornos genéticos. Teniendo
en cuenta que el 80% de las enfermedades raras son de origen genético, facilitar el acceso de estos
pacientes a centros y pruebas especializadas contribuiria enormemente a mejorar los tiempos de
diagnostico e identificar grupos de pacientes para la investigacion de nuevos tratamientos, tan

necesarios cuando hablamos de enfermedades raras».

Skin&Cancer: un movimiento para prevenir, tratar y atender las necesidades
E

dermatoldgicas de los pacientes con cancer

Expertos en dermatologia se relnen para debatir los avances en el manejo de
—y

enfermedades como la Psoriasis o la Dermatitis Atopica
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Medio millén de europeos son diagnosticados cada afio con una enfermedad rara

En el Dia Mundial de las Enfermedades Raras, se conciencia sobre estas patologias, que afectan a aproximadamente 3 millones de personas en Espafia. Se han identificado mas de 9.000 tipos, de los cuales casi la
mitad son neuroldgicas. A pesar de los avances en investigacion, no existe cura para el 95% de estas enfermedades, y mas del 40% de las muertes relacionadas con ellas en el pais son causadas por trastornos
neuroldgicos.

‘@[X‘ﬁ[@‘m[g 4 27/02/2025

El 28 de febrero se conmemora el Dia Mundial de las Enfermedades Raras, término que en la Union Europea se refiere a aquellas enfermedades poco comunes que afectan a menos de 5 personas por cada 10.000 habitantes. Sin embargo, a pesar de su baja
prevalencia individual, el nimero total de personas afectadas por enfermedades raras es enorme: se estima que afectan hasta al 6% de la poblacion mundial y que, solo en la Union Europea, 36 millones de personas viven con una enfermedad rara. Cada afio se
diagnostica una enfermedad rara a medio millon de europeos.

Las raras son muy é y pueden afectar a cualquier 6rgano o sistema. Sin embargo, en general, son enfermedades graves o muy graves en el 65% de los casos, cronicas en el 85%, a menudo degenerativas, de origen genético (alrededor del
80%) y potencialmente mortales (en casi el 50% de los casos afectan el prondstico vital del paciente).

Mas del 35% de las personas con enfermedades raras presentan los primeros sintomas en la infancia o adolescencia. No obstante, la prevalencia de estas enfermedades es mayor en adultos que en nifios, debido a la alta mortalidad de algunas de ellas. De hecho, las
raras son del 35% de los fallecimientos en nifios menores de un afio y de mas del 10% de las muertes entre 1y 15 afios.

Segun estimaciones de la Sociedad Espaiiola de Neurologia (SEN) entre el 6% y el 8% de la poblacion espafiola podria verse afectada por una enfermedad rara en algiin momento de su vida. Actualmente, en Espaiia, estas enfermedades afectan a unos 3 millones de
personas y, en muchas i carecen de diagndstico y

"En la actualidad, no se conoce la cura para el 95% de las enfermedades raras. Ademads, el tiempo de espera para obtener un diagnéstico puede superar los 4 afios y, en el 20% de los casos, puede tardar més de 10", sefiala la Dra. Ana Maria Dominguez Mayoral,
coordinadora del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN). ‘Ademads de su alta idad, estas también son all En Espaiia, el 80% de los afectados por una enfermedad
rara tienen algun grado de dependencia y mas del 50% necesitan apoyo en su vida diaria".

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) sefiala que se han i mas de 9.000 raras, de las cuales cerca del 50% corresponden a enfermedades neuroldgicas y aproximadamente e\ 20% a enfermedades neuromusculares raras. Ademds, entre
las enfermedades raras que no son de origen neuroldgico, es frecuente el desarrollo de sintomatologia neurolégica. Por ejemplo, se estima que el 90% de las raras pedidtricas

"Las 6gicas raras son que pueden afectar ranro al sistema nervioso central como al periférico. Aunque pueden presentar una amplia variedad de sintomas, los mas comunes suelen ser problemas de movilidad, debilidad muscular, pérdida de
funciones iti de inacion, crisis epiléptic i [ del habla", explica la Dra. Ana Maria Dominguez. "Son enfermedades poco comunes que afectan al sistema nervioso y, al igual que el resto de enfermedades raras,
suelen ser genéticas, crénicas, graves, di i y pueden poner en riesgo la vida de los pacientes”. El Atlas de Mortalidad por Enfermedades Raras en Espafia sefiala que mas del 40% de los fallecimientos por enfermedad rara en el pais se deben a enfermedades
neurolégicas.

Por otro lado, la Red Europea de ia sobre 6gicas Raras (ERN-RND) estima que mas del 60% de los europeos que padecen una enfermedad neuroldgica rara aun no han sido diagnosticados. "Desde la SEN llevamos afios destacando la
importancia de impulsar la creacién de centros de ia para estas asi como la i0 ifica de los i ios. Debido a su rareza y al desconocimiento sobre muchas de ellas, el diagnéstico puede ser [ [ en
exceso, lo que impacta negativamente en la salud y calidad de vida de los pacientes”, comenta la Dra. Ana Maria Dominguez. "Sin embargo, en la ultima década se han producido avances significativos en las técnicas de diagndstico genético y ya existen terapias de
Pprecisién que han demostrado eficacia para algunas enfermedades. Aunque atin queda mucho por hacer, ya se han identificado cerca de/ 50% de las genéticas y cada afio se 200 nuevos genéticos. Teniendo en cuenta que el
80% de las enfermedades raras son de origen genético, facilitar el acceso de estos pacientes a centros y pruebas a mejorar los tiempos de diagnéstico e identificar grupos de pacientes para la investigacion de nuevos tratamientos,
tan ios cuando de raras’.

ftenfermedades raras #sen #fern-md
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Migrafia, Alzheimer, Parkinson, ictus y esclerosis multiple son las patologias que afectan al
cerebro mas prevalentes

@infosalus_com

VALENCIA, 27 Feb. (EUROPA PRESS) -

La aplicacion de programas de salud cerebral efectivos puede ayudar a reducir la incidencia de
las enfermedades neurolégicas en Espafia, las cuales estan experimentando un crecimiento
como consecuencia del envejecimiento poblacional.

Asi, lo ha sefialado el presidente del Comité Organizador de la 412 Reunién de la Sociedad
Valenciana de Neurologia (SVN) y jefe de Servicio del Hospital Clinico Universitario de Valencia,
José Miguel Lainez Andrés, que organiza el evento que se celebra, junto a la 82 Reunidén de
Enfermeria Neuroldgica de la Comunitat Valenciana, el viernes 28 de febrero y el sdbado 1 de
marzo en Valencia.

En la actualidad, segun datos de la Sociedad Espafola de Neurologia (SEN), ya hay mas de 20
millones de personas en Espaiia con alguna enfermedad neuroldgicali], siendo la migrania, el
Alzheimer, los ictus, la epilepsia, el Parkinson y la esclerosis multiple las mas prevalentes.

"El aumento de la incidencia de muchas de estas patologias va ligado al aumento de la edad,
pero si aplicamos buenos programas de salud cerebral lograremos bajarla y, ademads, mantener
la sostenibilidad del Sistema Nacional de Salud porque, de lo contrario, se va a desbordar”, ha
enfatizado.

Ademas, tal y como puntualiza el Dr. José Miguel Santonja Llabata, otro de los miembros del
Comité Organizador de la 412 Reunién de la SVN, el 50% de los casos de discapacidad que hay
en Espafia se debe a una enfermedad neurolégica.

Por ello, es "necesario implantar medidas eficaces que ayuden a reducir estas cifras, asi como
paliar el déficit de profesionales que hay en la actualidad y que, entre otras cosas, impide llevar
a cabo una investigacion adecuada en Espafia, la cual puede ayudar a mejorar la calidad de
vida de muchos pacientes”.

En este sentido, ambos expertos, junto a otro de los coordinadores del encuentro, el Dr.
Alejandro Ponz de Tienda, destacan los "importantes” avances que se estan produciendo en los
ultimos afios en el campo de las enfermedades que afectan al cerebro y que estan permitiendo
mejorar el abordaje de los pacientes, especialmente aquellos ictus, migrafa, Parkinson,
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Alzheimer o epilepsia, entre otros.

MAS DE 200 NEUROLOGOS Y ENFERMEROS INSCRITOS A LAS REUNIONES

Precisamente todos estos aspectos van a ser tratados en la 412 Reunién de la SVNy en |la 82
Reunidn de Enfermeria Neuroldgica de la Comunitat Valenciana, a las cuales ya se han inscrito
mas de 170 neurdlogos y cerca de cien enfermeras quienes analizaran todos los aspectos
relacionados con el presente y futuro de las enfermedades que afectan al cerebro.

En concreto, a lo largo de las jornadas se van a celebrar diversos talleres sobre enfermedades
como patologia vascular, esclerosis multiple y toxina botulinica, asi como diversos simposios,
sesiones cientificas y mesas redondas. Asimismo, se han presentado mas de 40
comunicaciones cientificas de diferentes centros de la Comunidad Valenciana relacionadas
con diversas areas de la Neurologia.

Asi, se hablara de las posibilidades de la gammaknife, una técnica innovadore incorporada al
Hospital Clinico de Valéncia en el tltimo afio, en el manejo de las diferentes patologias
neuroldgicas y también se celebrara una conferencia magistral impartida por un experto en
Neuroingenieria que nos puede abrir nuevas ventanas de conocimiento del cerebro y se
mantendra el popular Neuro-reto que pone a prueba el ingenio de los participantes.
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Estado de salud del Papa Francisco: ultima hora y noticias desde el Vaticano
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Siga la entrega de medallas por el Dia de Andalucia

«Sin cuidar el cerebro no hay salud y podemos protegerlo
con gestos diarios»

Entrevista a los doctores Jesus Porta-Etessam y José M? Lainez,
presidente y expresidente de la Sociedad Espanola de Neurologia

» Jesus Porta: «Muy pronto haremos medicina de precision para tratar la
migrana»

» “La sobreabundancia de estimulos actual esta robando a nuestro
cerebro sus capacidades prioritarias”

aDres. Jesus Porta-Etessam y José M? Lainez DAVID JAR / LA RAZON
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Las cifras no dejan lugar a dudas: las enfermedades neuroldgicas son la
principal razén de discapacidad y la segunda causa de muerte en todo el
mundo. Y Espafia no es ajena, pues se estima que mas de 23 millones de
espanoles padecen algun tipo de enfermedad neuroldgica, un 18% mas que la
media mundial. Razén mas que contundente para alzar la voz y plantar cara a
esta epidemia silente, tal y como han hecho los doctores Jesus Porta-Etessam (J.
P.) y José Miguel Lainez (J. M. L), presidente y expresidente de la Sociedad
Espanola de Neurologia (SEN), respectivamente, al coeditar el libro «<Mantén
joven tu cerebro», una obra tan practica como rigurosa impulsada por la SENy
Adamed.

MAS NOTICIAS

Pacientes
Dia Mundial: Cada afio se diagnostica una enfermedad rara a medio millén de

europeos. ;Cuantas hay?

Vida saludable
- Un farmacéutico advierte sobre el gran problema de no dormir lo suficiente: "El

cerebro se come a si mismo"'

JPor qué era necesario un libro asi?

Te recomendamos

| un_rs'eucu.s M Las urgencias ginecologicas suelen llegar mal enfocadas a
gl Radiologia
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Monica Garcia y la medicina que no financia por costar cara

J. M. L.: Porque la estimacién del crecimiento de las enfermedades neurolégicas
es tan enorme que ha llegado el momento de ser una parte activa para frenarlas.
Por eso proponemos consejos practicos y sencillos.

J. P.. Vimos que hacia falta un libro para la poblacion general, pero no de

autoayuda, sino que refuerce todos los mensajes para que la gente cuide su
salud cerebral.

cFalta concienciacion?
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Te recomendamos

- Un farmacéutico advierte sobre el gran problema de no dormir
\ : ..
lo suficiente: "El cerebro se come a si mism

J. P.: Las enfermedades neurolégicas son tan variadas que eso dificulta su
conocimiento entre la poblaciéon. Hay mucho estigma y se piensa que es cosa de
personas mayores y eso hace que la gente, erroneamente, no se plantee la
necesidad de prevenirlas.

cQué ingredientes debe llevar la receta de promocion de la salud cerebral?

Suscribete a nuestra Newsletter

Recibe en tu correo electronico las noticias que necesitas para comenzar el dia.

Suscribirme

J. P.: Son de sentido comun, pero basados en la evidencia cientifica. Lo primero
es cuidar los factores de riesgo cerebrovasculares, como la tension, la diabetes 'y
el colesterol; evitar toxicos como el tabaco, drogas o alcohol; reducir la
exposicion a la contaminacion ambiental; seguir una alimentacion
mediterranea con aceite de oliva virgen, verduras, pescados y legumbres;
realizar ejercicio fisico periodico tanto aerobico como muscular; cuidar el
sueno; evitar los golpes en la cabeza y estar cognitiva y socialmente activos.

Mas en La Razon

Habla el hermano de Susana Saborido, cunado de Joaquin: "Mi
hermana prefiere el dinero a un matrimonio fe
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Pero la realidad es que vivimos en un mundo sedentario, con prisas, pegados
a una pantalla... (Eso juega en contra?

J. P.: Sin duda. Tenemos una sanidad maravillosa, pero nuestra sociedad actual
nos hace dano por el abuso de las pantallas, la autoexigencia, el estimulo
constante, la sensacion de que si no estas trabajando estas perdiendo el
tiempo... Todo esto lo ha creado nuestro cerebro, pero va en su contra.

J. M. L.: Hay que decir a los jovenes que cuanto mas inactivos y menos se
relacionen, peor sera su salud cerebral, y sin ella no hay salud mental ni
general. Hace falta interactuar mas con los demas, salir al exterior, estimular los
sentidos... Todo eso se esta perdiendo.

¢Nuestro sistema sanitario esta preparado para esa avalancha de futuras
enfermedades neuroldgicas?

J. M. L.: Hay que pelear por anadir vida a los anos y no anos a la vida. El sistema
sanitario ya esta aguantando unos niveles de presion muy altos y cuanto mas
podamos reducir ese impacto sera mejor para todos.
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En el libro apuntan al «poder» de la actitud positiva. ¢Como ayuda?

J. P.: Solemos poner el foco en elementos que no son prioritarios, anticipando lo
negativo que, quiza, nunca llegue, pero si tu te centras en las pequenas cosas
buenas que nos pasan cada dia y aprendes a relativizar resulta mas facil ser
feliz. Hay numerosas conexiones entre el afecto positivo y la salud, ya que esa
actitud podria tener efectos a nivel cerebral, contribuyendo a la salud mental, la
resiliencia y la toma de decisiones.

La ciencia cada vez conoce mas del cerebro. ¢Hay motivos para ser
optimistas?

J. M. L.: Muchisimos. Desde la IA hasta las nuevas terapias, pasando por los
avances tecnologicos... Vamos por el buen camino.
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Estado de salud del Papa Francisco: tultima hora y noticias desde el Vaticano
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Suscribase a nuestro canal de WhatsApp

Dia Mundial: Cada afio se diagnostica una enfermedad rara a medio millon de
europeos. ;Cuantas hay?

Cerca del 50% de estas patologias corresponden a enfermedades neurologicas

aMas de 8.000 personas estan afectadas en la Comunidad de Madrid por alguna de las mas de 6.000 enfermedades raras identificadas en la Union
Europea Mario Guzman / Agencia EFE
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Pese a la baja prevalencia individual, el nimero notal de personas afectadas por enfermedades raras es
numeroso. Asi, se estima que afectan hasta al 6% de la poblacién mundial y que, solo en la Union Europea, 36
millones de personas viven con una enfermedad rara. De hecho, cada ano se diagnostica una enfermedad rara a
medio millén de europeos.

MAS NOTICIAS

Vida saludable
. Un farmacéutico advierte sobre el gran problema de no dormir lo suficiente: "El cerebro se come a si mismo"
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Entrevista
«Sin cuidar el cerebro no hay salud y podemos protegerlo con gestos diarios»

Estas patologias poco comunes que afectan a menos de 5 personas por cada 10.000 habitantes son muy
heterogéneas y pueden afectar a cualquier érgano o sistema.

Te recomendamos

.ﬁ El mejor producto para la salud intestinal: estos son sus beneficios

Relevo en la presidencia de Novartis Espana

En general, son enfermedades graves o muy graves en el 65% de los casos, crénicas en el 85%, a menudo
degenerativas, de origen genético (alrededor del 80%) y potencialmente mortales (en casi el 50% de los casos
afectan el prondstico vital del paciente).

Mas del 35% de las personas con enfermedades raras presentan los primeros sintomas en la infancia o
adolescencia. No obstante, la prevalencia de estas enfermedades es mayor en adultos que en nifios, debido a la
alta mortalidad de algunas de ellas. De hecho, las enfermedades raras son responsables del 35% de los
fallecimientos en niiios menores de un afio y de mas del 10% de las muertes entre 1 y 15 afios.

Segun estimaciones de la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN), entre el 6% y el 8% de la poblacion espaiiola
podria verse afectada por una enfermedad rara en algan momento de su vida. Actualmente, en Espana, estas
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enfermedades afectan a unos 3 millones de personas y, en muchas ocasiones, carecen de diagndstico y
tratamiento.

Te recomendamos

Habla el hermano de Susana Saborido, cunado de Joaquin: "Mi hermana prefiere el dinero a un
matrimonio fe

“En la actualidad, no se conoce la cura para el 95% de las enfermedades raras. Ademas, el tiempo de espera
para obtener un diagnostico puede superar los 4 afos y, en el 20% de los casos, puede tardar mas de 10”7, afirma
Ana Maria Dominguez Mayoral, coordinadora del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras de la
Sociedad Espanola de Neurologia (SEN).

“Ademas de su alta mortalidad, estas enfermedades también son altamente discapacitantes. En Espana, el 80%
de los afectados por una enfermedad rara tienen algun grado de dependencia y mas del 50% necesitan apoyo en
su vida diaria”, anade la doctora en un comunicado de la SEN.

La Organizacién Mundial de la Salud (OMS) sefiala que se han identificado mas de 9.000 enfermedades raras, de
las cuales cerca del 50% corresponden a enfermedades neurolégicas y aproximadamente el 20% a enfermedades
neuromusculares raras.

Mas en La Razén

Espana también tiene tierras raras, los mismos recursos naturales que EEUU pide a Ucrania

Ademas, entre las enfermedades raras que no son de origen neuroldgico, es frecuente el desarrollo de
sintomatologia neuroldgica. Por ejemplo, se estima que el 90% de las enfermedades raras pediatricas

3de8 28/02/2025, 12:01



Dia Mundial: Cada afio se diagnostica una enfermedad rara a medio m... https://www.larazon.es/salud/dia-mundial-cada-ano-diagnostica-enfe...

presentan manifestaciones neurologicas relevantes.

“Las enfermedades neurolédgicas raras son trastornos que pueden afectar tanto al sistema nervioso central como
al periférico. Aunque pueden presentar una amplia variedad de sintomas, los mas comunes suelen ser problemas
de movilidad, debilidad muscular, pérdida de funciones cognitivas, problemas de coordinacion, crisis epilépticas,
alteraciones sensoriales o trastornos del habla”, explica Dominguez.

“Son enfermedades poco comunes -prosigue- que afectan al sistema nervioso y, al igual que el resto de
enfermedades raras, suelen ser genéticas, cronicas, graves, discapacitantes y pueden poner en riesgo la vida de
los pacientes”.

El Atlas de Mortalidad por Enfermedades Raras en Espana sefiala que mas del 40% de los fallecimientos por
enfermedad rara en el pais se deben a enfermedades neurologicas.

Por otro lado, la Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neuroldgicas Raras (ERN-RND) estima que mas
del 60% de los europeos que padecen una enfermedad neuroldgica rara aun no han sido diagnosticados.

“Desde la SEN llevamos anos destacando la importancia de impulsar la creacion de centros de referencia para
estas enfermedades, asi como la formacién especifica de los profesionales sanitarios. Debido a su rareza y al
desconocimiento sobre muchas de ellas, el diagnostico puede ser complicado o demorarse en exceso, 1o que
impacta negativamente en la salud y calidad de vida de los pacientes”, incide la Dra. Ana Maria Dominguez.
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“En la ultima década -continua- se han producido avances significativos en las técnicas de diagndstico genético y
ya existen terapias de precision que han demostrado eficacia para algunas enfermedades. Aunque atn queda
mucho por hacer, ya se han identificado cerca del 50% de las alteraciones genéticas responsables y cada afio
se descubren 200 nuevos trastornos genéticos".

"Teniendo en cuenta que el 80% de las enfermedades raras son de origen genético, facilitar el acceso de estos
pacientes a centros y pruebas especializadas contribuiria enormemente a mejorar los tiempos de diagnoéstico e
identificar grupos de pacientes para la investigacién de nuevos tratamientos, tan necesarios cuando hablamos de
enfermedades raras”, concluye Dominguez.

Otra pata clave para prevenir las consecuencias que puedan tener estas enfermedades es la investigacién y, sin
embargo, "solo el 20% de las enfermedades raras son investigadas", tal y como denuncio el afio pasado Isabel
Motero, directora general de Feder.
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TecnoXplora » SINC

DIA MUNDIAL DE LAS ENFERMEDADES RARAS/

Revelan vinculos ocultos entre genes y enfermedades, algunas de ellas ultra raras
E1100.000 Genomes Project puesto en marcha por el Gobierno britanico logra identificar asociaciones
hasta ahora desconocidas entre genes y varios tipos de enfermedades. Algunas comunes (diabetes,

epilepsia, esquizofrenia), otras raras y algunas ultra raras, a menudo sin base suficiente para ser
estudiadas.
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A pesar de los avances en la secuenciacion gendmica de las Ultimas décadas, a dia de hoy hasta el 80% de los pacientes
con enfermedades raras siguen sin tener un diagnéstico. A menudo, esto se debe a la falta de informacion existente sobre
los vinculos que relacionan a una enfermedad con las anomalias genéticas que la provocan.

Para abordar esta brecha, investigadores de las universidades londinenses Queen Mary y University College han
desarrollado un marco analitico, basado en big data, para identificar asociaciones de genes con variantes raras en
trastornos genéticos hereditarios. El articulo, publicado esta semanaen Nature, demuestra el potencial transformador de
estos analisis gendmicos a gran escala para abrir nuevas posibilidades diagndsticas para los pacientes con enfermedades
raras.

Lograron descubrir 141 nuevas asociaciones entre genes y enfermedades
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Como parte del proyecto 100 000 Genomes, una iniciativa auspiciada por el gobierno britanico, el grupo de cientificos
liderados por Letizia Vestito y Valentina Cipriani, analizaron las variantes que codifican proteinas empleando los genomas
completos de 34.851 casos y sus familias. Asi lograron descubrir 141 nuevas asociaciones entre enfermedades y genes.
Varias de estas fueron respaldadas por la evidencia experimental existente, que ya han revisado los vinculos entre genes
especificos y patologias como la diabetes monogénica, la esquizofrenia y la epilepsia.

Menos de la mitad de las 10.000 enfermedades hereditarias conocidas tienen una base genética establecida, y en muchos
casos probablemente estén vinculadas a genes aun no descubiertos. Iniciativas a gran escala como este Proyecto 100.000
Genomas estan logrando transformar este campo de estudio al permitir analisis mas potentes para revelar estos vinculos
que hasta ahora resultaban esquivos a la ciencia. A partir de estos avances, se espera lograr nuevos diagnosticos o
tratamientos para muchas enfermedades raras.

"En la actualidad, no se conoce la cura para el 95% de las enfermedades raras", sefiala Ana Maria Dominguez Mayoral,
coordinadora del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Espafiola de Neurologia.
Ademas de que la gran mayoria no llegan a obtener una respuesta a lo que les sucede, para quienes la tienen también
supone una agonia. "El tiempo de espera para obtener un diagnéstico puede superar los 4 afios y, en el 20% de los casos,
puede tardar mas de 10", aflade la doctora.

Mas de 200 asociaciones

La herramienta empleada en este trabajo ha sido bautizada como geneBurdenRD, y permite realizar un modelado
estadistico y el filtrado de variantes raras para enfermedades hereditarias (mendelianas) mucho mas refinado, permitiendo
la identificacion de nuevas asociaciones entre enfermedades y genes.

En concreto, geneBurdenRD se aplicd a 72.690 genomas en la cohorte de enfermedades raras del proyecto y logré
identificar asociaciones significativas entre genes y variantes en 165 casos conocidos y 141 totalmente nuevos. Para estas
ultimas asociaciones, un filtrado adicional sefialé un grado de certidumbre alto en, al menos, 69 de ellas.

En su articulo de Nature, las genetistas Cipriani y Vestito aportan varios hallazgos clave sobre las relacion entre cinco genes
—UNC13A, RBFOX3, ARPC3, GPR17 y POMK— y diversas enfermedades. Habia variantes raras de pérdida de funcion en
UNC13A vinculadas a la diabetes, variantes en RBFOX3 que se asociaron con epilepsia generalizada familiar, variantes en
ARPC3 que se correlacionaron con la neuropatia periférica o con el sindrome de Charcot-Marie-Tooth, una enfermedad rara
que suele producir la deformacion del pie o atrofia en las piernas. Por ultimo, las variantes en POMK se asociaron con
trastornos del desarrollo ocular.

Desafios en la genética de estas enfermedades

Sin embargo, el estudio también destaca algunas limitaciones técnicas que en el futuro podrian solventarse para realizar
futuras exploraciones. Por ejemplo, seria necesario amplificar el analisis méas alla de las variantes en un solo nucledtido
para investigar también cambios genéticos que se produzcan a un nivel mas profundo.

El paper subraya también el desafio de estudiar las enfermedades ultra raras: aqui, 29 de las 226 enfermedades
mencionadas tenian menos de cinco casos conocidos, y 36 de ellas no alcanzaron el tamafio de muestra necesario para
realizar pruebas estadisticas robustas.

En resumen, son necesarios esfuerzos de secuenciacion aun mas grandes para aumentar el poder estadistico de los
resultados. Para ello, las investigadoras abogan por emprender esfuerzos colaborativos a través de proyectos globales de
enfermedades raras.

Referencia:

Mas Noticias

IA y enfermedades raras: un paso revolucionario en su tratamiento

Un tratamiento molecular para el sindrome del X fragil funciona con éxito en ratones

Cipriani, V., Vestito, L., Magavern, E.F. et al. Rare disease gene association discovery in the 100,000 Genomes Project.
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Samuel Magaz, Eduardo Mosqueira, Diego Alvarez y Alejandro Mayorga, investigadores de la UDC en el campo de las tecnologias
TIC. Cedida

ElI CITIC de la Universidade da Coruia trabaja para buscar soluciones
tecnologicas a problemas en la vida cotidiana de las personas

27 feb 2025 . Actualizado a las 13:54 h.

@ %] f X Comentar - 0

| Centro de Investigacion en TIC de la Universidade da Coruia (CITIC)
E trabaja en un proyecto que busca soluciones tecnolégicas mas
eficientes para mejorar el diagnoéstico de los trastornos del suefio. El
estudio «Algoritmos de Aprendizaje Automatico de Nueva Generacioén para el
Analisis de Registros Médicos del Sueno» (NEXT-GEN-SOMNUS) busca la
aplicacion de la inteligencia artificial y la computacion cuantica en los analisis de
los registros médicos del sueno.

PUBLICIDAD
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Los equipos del CITIC de Eduardo Mosqueira Rey y Diego Alvarez Estévez,
colaboran con el Centro de Supercomputacion de Galicia (CESGA) para esta
iniciativa, en el marco de la convocatoria de «Proyectos de Generacién de

Conocimiento 2023».

Mosqueira explica que «se pretende desarrollar soluciones mas eficientes y
explicables para el diagnéstico de trastornos del suefio». La idea es conseguirlo
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utilizando diversos algoritmos de aprendizaje automatico de nueva
generacion, basados en mecanismos de auto-atencion, con la colaboraciéon de
expertos sobre procesos de aprendizaje, y usando también computaciéon
cuantica. Esto ultimo «explora fendbmenos que solo se dan en escalas atomicas
y suponen una revolucién para el procesado de informacidény, segun Victor
Zapatero, investigador post-doctoral en el Vigo Quantum Communication Center.

PUBLICIDAD

El investigador anade que precisamente es para lo que han realizado una
sinergia con el CESGA. «Consiste en utilizar el modelo cuantico de prediccion de
series temporales desarrollado por el CESGA, adaptarlo para el tipo de sefiales
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gue usamos nosotros en la medicina del sueno, y adecuarlo debidamente para
realizar tareas de clasificacion de fases del sueno y deteccién de diferentes
eventos de relevancia para el diagnésticoy», explica.

Anade ademas que el objetivo es que el modelo adaptado utilice «datos reales
de la medicina del sueiio», que posteriormente probarian en simuladores y en
el ordenador cuantico real que tiene el CESGA.

PUBLICIDAD

El objetivo es acelerar el diagnoéstico

A través de este proyecto, el CITIC busca superar las limitaciones de los
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asociados a la revision manual de la prueba polisomnografica estandar (PSG), lo
cual dificulta la respuesta de los centros clinicos a la «creciente demanda
de estos examenes» debido a su complejidad y su alto coste.

Por tanto, la asistencia por computadora, utilizando tecnologia cuantica y de
inteligencia artificial, pretende integrar «mecanismos novedosos de auto-atencion
para tratar de obtener mejores resultados en la deteccion y clasificacion de
eventosy, asegura Mosqueira. También incluira técnicas que requieren la
interaccion humana para «introducir en dichos algoritmos conocimiento de
experto, que permita mejorar tanto su rendimiento como sus capacidades de
explicabilidad».

PUBLICIDAD
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Ademas, se utilizaran distintos procesos de computacion cuantica que «permitan
llevar a los algoritmos de aprendizaje automatico a otro nivel y maximizar
asi las ventajas de estas herramientas TIC para el diagndstico, estudio y
seguimiento clinico posterior de los trastornos del sueio», anade el experto.

Archivado en: Computacién cuantica Inteligencia artificial
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También en La Voz

Alexandra es la inica nina de Espana que sufre progeria: «Nunca
estas preparado para saber que vas a sobrevivir a tu hijo»
CINTHYA MARTINEZ

En estos locales gallegos bordan las filloas
YAGO GANTES / MARIA DOALLO / JUAN CAPEANS / MELISSA RODRIGUEZ / NIEVES D. AMIL
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La Sociedad Espanola de Neurologia y
Adamed Laboratorios presentan el libro
“Mantén joven tu cerebro”, una guia
esencial para la salud neuroldgica.

> 27 de febrero de 2025 J Neurologia

19/02/2025

Hoy ha tenido lugar la esperada presentacion del libro ‘Mantén joven tu
cerebro;, un libro clave para la promocion de habitos saludables que
contribuyen al cuidado del cerebro y la prevencion de enfermedades

neuroldgicas.

El evento, celebrado en el emblematico Aula Magna del Hospital
Universitario Fundacion Jiménez Diaz (Madrid), reunio a expertos de
renombre en el ambito neuroldgico y sanitario, quienes destacaron la
importancia de adoptar un estilo de vida que favorezca la salud

cerebral a lo largo de toda la vida.
El acto fue presentado por:

Dr. Jesus Porta-Etessam (Co-Editor). Jefe de Servicio de Neurologia.
Hospital Universitario Fundaciéon Jiménez Diaz de Madrid. Presidente

de la Sociedad Espanola de Neurologia.

Dr. José Miguel Lainez (Co-Editor). Jefe de Servicio de Neurologia.
Hospital Clinico Universitario de Valencia. Expresidente de la Sociedad

Espanola de Neurologia.
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Francisco Javier Domingo. Central Nervous System & Oncology y

Corporate Affairs Head Adamed Laboratorios.

D2. Mercedes Navio Acosta. Gerente Asistencial de Hospitales.
Directora de la Oficina Regional de Coordinacion de Salud Mental y

Adicciones de la Comunidad de Madrid.

Los asistentes pudieron conocer de primera mano los aspectos mas
innovadores de esta guia practica, que ofrece consejos accesibles y
respaldados cientificamente para preservar la agilidad mental y

prevenir enfermedades neurodegenerativas.

El Dr. José Miguel Lainez destaco: “Las enfermedades

neuroldgicas son la principal causa de discapacidad y la segunda
causa de muerte en todo el mundo Estas cifras ademas han ido
aumentando en los uUltimos anos. Se estima que afectan a 3.400
millones de personas, lo que supone mas del 43% de la poblacion
mundial. Entre todas ellas, las que son mas prevalentes son las
responsables de millones de anos perdidos con discapacidad: los
ictus, las cefaleas y en particular la migrana, la enfermedad de
Alzheimer y otras demencias y trastornos neurodegenerativos, la
epilepsia o algunas neuropatias. Se estima que el 15% de la poblacion
mundial, es decir, mas 1000 millones de personas, sufren algun tipo de
discapacidad y casi el 50% de esta discapacidad esta causada por
enfermedades neurologicas. Y, en Europa, se estima que el coste es
superior al billon de euros, una cifra que equivale al coste total de lo
que supusieron todas las enfermedades cardiacas, cancer y diabetes

en su conjunto”.

Por su parte,el Dr. Jesus Porta-Etessam subrayo: "En Espana, la
situacion no es diferente. Se estima que mas de 23 millones de
personas padecen algun tipo de enfermedad neuroldgica, con una
prevalencia un 18% superior respecto a la media mundial y también un
1.7% superior a la media de los paises occidentales europeos. Ello
conlleva una considerable carga de en discapacidad, con 1,5 millones
de anos de vida ajustados por discapacidad perdidos por

enfermedades neurologicas, siendo las responsables del 44% de la
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discapacidad por enfermedad cronica. Durante anos, la SEN y sus
miembros nos hemos centrado en mejorar la asistencia neuroldgica de
todas las patologias neuroldgicas, pero somos conscientes de que
muchas enfermedades neuroldgicas son prevenibles (por ejemplo,
hasta el 40% de las demencias y el 90% de los accidentes
cerebrovasculares) y que un cerebro mas sano es menos vulnerable
para desarrollar enfermedades. Por ello creimos fundamental publicar
esta monografia para promocionar la salud cerebral, porque
entendemos que la salud del cerebro no es sdlo la ausencia de
enfermedad, sino que implica centrarse en cada persona y en la
promocion, prevencion, tratamiento, atencion y rehabilitacion de las

enfermedades neurologicas”.

Francisco Javier Domingo, Corporate Affairs Head de Adamed
Laboratorios, resalté el compromiso de la compania con la promocion
de la salud y la educacion sanitaria: " Nuestra colaboracion con la
Sociedad Espanola de Neurologia refuerza nuestro compromiso con la
promocion de la salud y la educacion sanitaria. Creemos que este libro

sera un referente en la prevencion neurologica.”

Claves para mantener un cerebro joven y saludable

‘Mantén joven tu cerebro’ aborda temas esenciales como:

Alimentacion equilibrada para la salud cerebral.

Ejercicio fisico y su impacto en la neuroproteccion.

Descanso adecuado y su influencia en la memoria.

Estimulacién cognitiva y técnicas para fortalecer la mente.

La interaccién social como factor clave en la prevencion del deterioro

cognitivo.

Ademas, el libro ofrece estrategias especificas para la prevencion del

Alzheimer y otras patologias neuroldgicas relacionadas con el

https://netmd.org/la-sociedad-espanola-de-neurologia-y-adamed-labor...
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envejecimiento.

Disponibilidad y distribucion

El libro sera distribuido por Adamed Laboratorios a los neurdlogos en
Espaia, y estara disponible para el resto de los profesionales
sanitarios y pacientes, a través de la Sociedad Espanola de Neurologia
(SEN).

https://www.vademecum.es/noticia-250219-
+La+Sociedad+Espa+ntilde+ola+de+Neurolog+iacute+a+y+Adamed+Lal
+Mant+eacute+n+joven+tu+cerebro++

+Una+gu+iacute+a+esencial+para+la+salud+neurol+oacute+gica_3722:

PREVIOUS POST
Un examen ocular en torno a los tres a

e

Buscar

Escriba la palabra clave aqui

Entradas Relacionadas

Eventos bioquimicos de respuesta glial en la
fisiopatologia de la lesion de médula espinal

22 de enero de 2019
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DIA MUNDIAL DE LAS ENFERMEDADES RARAS

El 50% de las enfermedades raras corresponde a patologias
neuroldgicas

v En la actualidad no se conoce la cura para el 95% de las enfermedades raras y el tiempo de
espera para obtener un diagndstico puede superar los 4 aios
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Las enfermedades raras afectan a unos 3 millones de personas en Espaia.

B. MUNOZ
28/02/2025 06:40 ACTUALIZADO: 28/02/2025 06:40
+ Fact Checked

Hoy, 28 de febrero, se conmemora el Dia Mundial de las Enfermedades
Raras, término que en la Union Europea se refiere a aquellas
enfermedades poco comunes que afectan a menos de 5 personas por cada
10.000 habitantes. Sin embargo, a pesar de su baja prevalencia individual,
el numero total de personas afectadas por enfermedades raras es enorme:
se estima que afectan hasta al 6% de la poblacién mundial y que, solo en
la Union Europea, 36 millones de personas viven con una enfermedad
rara. Cada afio se diagnostica una enfermedad rara a medio millén de
europeos.

Las enfermedades raras son muy heterogéneas y pueden afectar a
cualquier 6rgano o sistema. Sin embargo, en general, son enfermedades
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Cada ano se diagnostica una enfermedad rara a medio
millon de europeos

'q’;l By Ruth Canal — 27/02/2025
+ Las enfermedades raras afectan a unos 3 millones de personas en Espaiia.
« No se conoce la cura para el 95% de las enfermedades raras.

e Se han definido mas de 9.000 enfermedades raras, de las cuales cerca del 50% corresponden a

enfermedades neurolégicas.

e Mas del 40% de los fallecimientos por enfermedad rara en Espafia se deben a enfermedades

neurolégicas.

27 de febrero de 2025.- Manana, 28 de febrero, se conmemora el Dia Mundial de las Enfermedades Raras,
término que en la Unién Europea se refiere a aquellas enfermedades poco comunes que afectan a menos
de 5 personas por cada 10.000 habitantes. Sin embargo, a pesar de su baja prevalencia individual, el
numero total de personas afectadas por enfermedades raras es enorme: se estima que afectan hasta al
6% de la poblacién mundial y que, solo en la Unioén Europea, 36 millones de personas viven con una

enfermedad rara. Cada ano se diagnostica una enfermedad rara a medio millén de europeos.

Las enfermedades raras son muy heterogéneas y pueden afectar a cualquier 6rgano o sistema. Sin
embargo, en general, son enfermedades graves o muy graves en el 65% de los casos, crénicas en el 85%, a
menudo degenerativas, de origen genético (alrededor del 80%) y potencialmente mortales (en casi el 50%

de los casos afectan el prondstico vital del paciente).

Mas del 35% de las personas con enfermedades raras presentan los primeros sintomas en la infancia o
adolescencia. No obstante, la prevalencia de estas enfermedades es mayor en adultos que en nifios,
debido a la alta mortalidad de algunas de ellas. De hecho, las enfermedades raras son responsables del

35% de los fallecimientos en nifios menores de un afio y de mas del 10% de las muertes entre 1y 15 afios.

Segun estimaciones de la Sociedad Espaiiola de Neurologia (SEN), entre el 6% y el 8% de la poblacién
espafola podria verse afectada por una enfermedad rara en algin momento de su vida. Actualmente, en
Espana, estas enfermedades afectan a unos 3 millones de personas y, en muchas ocasiones, carecen de

diagnéstico y tratamiento.

“En la actualidad, no se conoce la cura para el 95% de las enfermedades raras. Ademas, el tiempo de
espera para obtener un diagndstico puede superar los 4 afnos y, en el 20% de los casos, puede tardar mas
de 10’ sefiala la Dra. Ana Maria Dominguez Mayoral, Coordinadora del Grupo de Estudio de
Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN). “Ademads de su alta
mortalidad, estas enfermedades también son altamente discapacitantes. En Espana, el 80% de Ilos
afectados por una enfermedad rara tienen algun grado de dependencia y mas del 50% necesitan apoyo

en su vida diaria”.

La Organizacién Mundial de la Salud (OMS) sefiala que se han identificado mas de 9.000 enfermedades

raras, de las cuales cerca del 50% corresponden a enfermedades neurolégicas y aproximadamente el

https://opinandosinanestesia.es/index.php/2025/02/27/cada-ano-se-di...
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20% a enfermedades neuromusculares raras. Ademas, entre las enfermedades raras que no son de
origen neurolégico, es frecuente el desarrollo de sintomatologia neurolégica. Por ejemplo, se estima que

el 90% de las enfermedades raras pediatricas presentan manifestaciones neurolégicas relevantes.

“Las enfermedades neuroldgicas raras son trastornos que pueden afectar tanto al sistema nervioso
central como al periférico. Aunque pueden presentar una amplia variedad de sintomas, los mas
comunes suelen ser problemas de movilidad, debilidad muscular, pérdida de funciones cognitivas,
problemas de coordinacion, crisis epilépticas, alteraciones sensoriales o trastornos del habla”, explica la
Dra. Ana Maria Dominguez. “Son enfermedades poco comunes que afectan al sistema nervioso y, al
igual que el resto de enfermedades raras, suelen ser genéticas, cronicas, graves, discapacitantes y
pueden poner en riesgo la vida de los pacientes”. El Atlas de Mortalidad por Enfermedades Raras en
Espana sefiala que mas del 40% de los fallecimientos por enfermedad rara en el pais se deben a

enfermedades neuroldgicas.

Por otro lado, la Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neuroldgicas Raras (ERN-RND) estima
que mas del 60% de los europeos que padecen una enfermedad neuroldgica rara ain no han sido
diagnosticados. “Desde la SEN llevamos anos destacando la importancia de impulsar la creacion de
centros de referencia para estas enfermedades, asi como la formacion especifica de los profesionales
sanitarios. Debido a su rareza y al desconocimiento sobre muchas de ellas, el diagndstico puede ser
complicado o demorarse en exceso, lo que impacta negativamente en la salud y calidad de vida de los
pacientes’, comenta la Dra. Ana Maria Dominguez. “Sin embargo, en la ultima década se han producido
avances significativos en las técnicas de diagndstico genético y ya existen terapias de precision que han
demostrado eficacia para algunas enfermedades. Aunque aun queda mucho por hacer, ya se han
identificado cerca del 50% de las alteraciones genéticas responsables y cada afio se descubren 200
nuevos trastornos genéticos. Teniendo en cuenta que el 80% de las enfermedades raras son de origen
genético, facilitar el acceso de estos pacientes a centros y pruebas especializadas contribuiria
enormemente a mejorar los tiempos de diagndstico e identificar grupos de pacientes para la

investigacion de nuevos tratamientos, tan necesarios cuando hablamos de enfermedades raras”.
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Aprendemos juntos es una iniciativa de BBVA donde se da voz a las personas que nos
inspiran a construir una vida mejor. En este canal descubrirés los contenidos mas utiles
para afrontar tu dfa a dia, animédndonos a luchar por una sociedad mas inclusiva y
respetuosa con el planeta.

En BBVA queremos acompafiarte y darte herramientas, experiencias y conocimientos para

que cada ungo de nosotros y nosotras tenga la oportunidad de vivir de la mejor forma
posible.

Siguenos y no te pierdas nuestras entrevistas, jte esperamos!

NuUmero de episodios: 502
Ultimo episodio: 2025-02-27
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Vivir con fecha de caducidad y combatir (ade-
mas) el estigma

por REDACCION EFE
FEBRERO 28, 2025

Pacientes y familiares con enfermedades raras han visitado algunos de los laboratorios donde se investigan esas patologias con

motivo de la celebracién del Dia Mundial de las Enfermedades Raras. Imagen cedida por el Centro de Biologia Molecular Severo
Ochoa del CSIC y la Universidad Auténoma de Madrid.

Raul Casado
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Madrid, 28 feb (EFE).- Viven con fecha de caducidad, porque desde que aparecen los primeros sintomas
hasta que mueren apenas pasan quince afios, un periodo durante el que sufren una degradacion fisica y
cognitiva progresiva, pero lo hacen ademads luchando contra el estigma y el sefialamiento social.

Son los pacientes -y sus familiares- de la enfermedad de huntington, una patologia neurodegenerativa y
hereditaria catalogada como "rara", aunque es una de las mas prevalentes entre este tipo de enfermedades,
ya que se estima que afecta a una de cada 10.000 personas en el mundo, y en Espafa hay diagnosticadas
unas 4.000 personas (cifra similar a la de pacientes con ELA) y 20.000 viven con la incertidumbre de saber
si han heredado la fatal mutacion genética.

Sus movimientos son cada vez mas descontrolados, tienen problemas de equilibrio y hablan con dificultad
y de una forma balbuceante; son los sintomas que sufren y proyectan los pacientes, y a menudo soportan
por ello una profunda discriminacion al ser confundidos con personas borrachas o drogadas. Y los
testimonios de quienes han sido expulsados de un bar, de un autobus, de quienes no han sido atendidos en
un banco o no han podido coger un taxi se amontonan.

Coincidiendo con la celebracion -hoy- del Dia Mundial de las Enfermedades Raras, la Red espafiola de
Enfermedades Raras del Consejo Superior de Investigaciones Cientificas (CSIC) ha puesto en marcha una
Iniciativa pionera para conectar a pacientes y sus familiares con investigadores que han volcado su labor en
el laboratorio en la busqueda de tratamientos para combatir esas patologias.

La Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN) ha puesto algunos datos sobre la mesa: se han definido mas de
9.000 enfermedades raras, la mitad de ellas de tipo neuroldgico; afectan al 6 por ciento de la poblacion
mundial (a unos tres millones de personas en Espafia); y no se conoce cura para el 95 por ciento de ellas.

Los efectos de un diagnéstico tardio
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La ausencia de diagnostico -debido al desconocimiento que rodea estas patologias, a la dificultad de acceso
a la informacion necesaria o a la localizacion de profesionales y de centros especializados- provoca una
demora en la valoracion que influye en el acceso a intervenciones terapéuticas y determina en muchos
casos un agravamiento de la enfermedad que se podria evitar o paliar.

Ruth Blanco conocié con 15 afios el diagnostico de huntington de su padre, que fallecioé cuando ella tenia
28; constat6 el progresivo deterioro que provoca esta enfermedad neurodegerativa, que ella describe como
un coctel de parkinson, alzhéimer y ELA; comprobo y soport6 el estigma y el sefialamiento; y sobrellevo la
incertidumbre del componente hereditario hasta que se hizo el test. Es negativo.

Hoy preside la Asociacion Espafiola Corea Huntington -el término corea tiene su origen en la palabra
griega "choreia" (danza) y ella sonrie al comparar las manifestaciones de la enfermedad con "el baile de
San Vito"-, desde la que trata de mejorar la vida de los pacientes y sus familias y de luchar contra el
estigma, y habla de que la unica esperanza, ante una enfermedad incurable, radica en la ciencia y en la
ivestigacion.

Ruth se ha vuelto a encontrar con José Javier Lucas, el investigador del CSIC que desde hace 30 afos
investiga el huntington en el Centro de Biologia Molecular Severo Ochoa, y charlan de lo ilusionante y
motivador que resulta para los investigadores poner cara a los pacientes que se podrian beneficiar de los
avances que se atisban en los laboratorios.
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.Se puede "silenciar” el gen responsable de la enfermedad?

Lucas no habla de certezas ni de plazos, pero si de los esperanzadores ensayos que ya se estan realizando y
de los saltos que ya se han dado de la investigacion bésica a la clinica, para terminar afirmando: "estoy
convencido de que acabard habiendo una cura para la enfermedad".

En declaraciones a EFE, el investigador insiste en lanzar un mensaje optimista y positivo y en la existencia
de varios ensayos clinicos en el mundo, entre ellos uno en Espafia, coordinado desde el Hospital Virgen del
Rocio de Sevilla (proyecto Huntian), que deriva de una investigacion realizada en su laboratorio y se basa
en una terapia combinada de dos vitaminas (tiamina y biotina) en pacientes con la enfermedad.

Otros ensayos, también en fase clinica, buscan el "silenciamiento génico" o "apagar" el gen responsable de
la enfermedad (el gen "HTT" localizado en el cromosoma 4 y que tiene las instrucciones para producir la
proteina llamada huntingtina), un objetivo muy dificil desde el punto de vista cientifico y técnico pero que
nace de una prueba de concepto realizada en su laboratorio hace 25 afos.

Probaron en un modelo animal (un ratén) la posibilidad de "encender" o de "apagar" el gen que arrastra esa
mutacion para demostrar que es posible revertir la enfermedad frenando la expresion de ese gen; varios
ensayos en el mundo estan tratando de lograrlo y los resultados son esperanzadores.

Toda la esperanza esta en la ciencia

"Toda nuestra esperanza esté en la ciencia", ha manifestado a EFE Ruth Blanco, y ha valorado el
compromiso y el esfuerzo de los investigadores para conocer mejor la enfermedad, asi como los recursos
que se estan destinando para encontrar dianas terapéuticas o tratamientos que consigan frenar y hasta
revertir la enfermedad.

Los hijos de los enfermos de huntington tienen un 50 por ciento de posibilidades de heredar esa mutacién
genética, ha explicado Ruth Blanco, y se ha detenido a detallar la trascendencia de vivir la enfermedad de
un progenitor sabiendo que tiene "fecha de caducidad" y conociendo como va a evolucionar, pero también
de vivir la incertidumbre de esa herencia o de conocer el diagnostico cuando ya tienes un proyecto vital
estructurado (familia, hijos, trabajo, hipoteca, etc).

Los pacientes y sus familiares han conocido asi los avances de la ciencia tras varias décadas de
investigacion y los cientificos se han acercado a las inquietudes y las esperanzas de los enfermos; han
puesto en comun conocimientos y sentimientos, y han lanzado un mensaje atronador reclamando la
empatia de la sociedad, inversiones, una mayor informacidén que evite la confusion y que se destierren
todos los estigmas asociados a cualquier enfermedad.
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La SEN pide la creacion de centros de referencia en
enfermedades neurolégicas raras

f Xin© O

27 FEB. 2025 15:09H SELEEEN @ 2 MINUTOS
MADRID, 27 (EUROPA PRESS)

La coordinadora del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Espafiola de Neurologia
(SEN), Ana Maria Dominguez, ha defendido la importancia de impulsar la creacién de centros de referencia en
enfermedades neuroldgicas raras, asi como la formacién especifica de los profesionales sanitarios.

"Debido a su rareza y al desconocimiento sobre muchas de ellas, el diagnéstico puede ser complicado o demorarse en
exceso, lo que impacta negativamente en la salud y calidad de vida de los pacientes", ha sefialado Dominguez en el
marco del Dia Mundial de las Enfermedades Raras que se celebra este viernes.

Asi, la SEN recuerda que la Organizacion Mundial de la Salud (OMS) sefiala que se han identificado mas de 9.000
enfermedades raras, de las cuales cerca del 50 por ciento corresponden a enfermedades neurolégicas y
aproximadamente el 20 por ciento a enfermedades neuromusculares raras. Ademas, entre las enfermedades raras que
no son de origen neuroldgico, es frecuente el desarrollo de sintomatologia neurolégica. Por ejemplo, se estima que el 90
por ciento de las enfermedades raras pediatricas presentan manifestaciones neuroldgicas relevantes.

"Las enfermedades neuroldgicas raras son trastornos que pueden afectar tanto al sistema nervioso central como al
periférico. Aunque pueden presentar una amplia variedad de sintomas, los mas comunes suelen ser problemas de
movilidad, debilidad muscular, pérdida de funciones cognitivas, problemas de coordinacién, crisis epilépticas,
alteraciones sensoriales o trastornos del habla", ha explicado Dominguez.

"Son enfermedades poco comunes que afectan al sistema nervioso y, al igual que el resto de enfermedades raras, suelen
ser genéticas, crénicas, graves, discapacitantes y pueden poner en riesgo la vida de los pacientes", ha agregado la
especialista.

Pese a ello, Dominguez ha celebrado que en la ultima década se han producido "avances significativos" en las técnicas
de diagnostico genético y ya existen terapias de precisidn que han demostrado eficacia para algunas enfermedades.

"Aunque aun queda mucho por hacer, ya se han identificado cerca del 50 por ciento de las alteraciones genéticas
responsables y cada afio se descubren 200 nuevos trastornos genéticos. Teniendo en cuenta que el 80 por ciento de las
enfermedades raras son de origen genético, facilitar el acceso de estos pacientes a centros y pruebas especializadas
contribuiria enormemente a mejorar los tiempos de diagnéstico e identificar grupos de pacientes para la investigacion
de nuevos tratamientos, tan necesarios cuando hablamos de enfermedades raras", ha finalizado.

Las informaciones publicadas en Redaccién Médica contienen afirmaciones, datos y declaraciones procedentes de instituciones oficiales y profesionales sanitarios. No obstante, ante cualquier duda relacionada con su
salud, consulte con su especialista sanitario correspondiente.
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"El 60% de los vascos duerme menos de
siete horas al dia entre semana", explica el
doctor Carlos Egea

El doctor Carlos Egea, es jefe de servicio de Neumologia de alta
resolucion y lidera la Unidad del Suefio del Hospital Quironsalud Vitoria

El doctor Carlos Egea, es jefe de servicio de Neumologia de alta
resolucion y lidera la Unidad del Suefio del Hospital Quironsalud Vitoria

El Hospital Quirénsalud Vitoria pone en marcha un nuevo servicio de
Neumologia de alta resolucion y una nueva Unidad del Suefio, de la mano
del prestigioso neumdlogo, el doctor Carlos Egea. La nueva Unidad del
Suefio posibilita la realizacion de polisomnografias domiciliarias, un
método que permite a los pacientes realizar estudios avanzados del
suefio en la comodidad de su hogar sin necesidad de acudir al hospital

El Hospital Quirénsalud Vitoria refuerza su compromiso con la salud
respiratoria y el bienestar del suefio con la puesta en marcha de un nuevo
servicio de Neumologia de alta resolucion y la nueva Unidad del Suefio,
bajo la direccion del prestigioso neumologo, el doctor Carlos Egea. Con
esta incorporacion, el hospital amplia su capacidad asistencial,
ofreciendo diagndstico y tratamiento de enfermedades respiratorias y
trastornos del suefio con la ultima tecnologia y un enfoque integral para

el paciente.
Vuelven de n-uevolosc-am[-)amentos urb-elmlo-s de ~lade Neurologla, en ESpaﬁa: el 48%
< 31:2?3%@ Bal de Pamplona: del 23 de diciembre al 7 no tienen un suefio de calidad. En el
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La SEN pide la creacion de centros de
referencia en enfermedades
neuroldgicas raras

ﬁ Agencias
s Jueves, 27 de febrero de 2025, 15:09 h (CET)

La coordinadora del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras
de la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN), Ana Maria Dominguez, ha
defendido la importancia de impulsar la creacion de centros de referencia en
enfermedades neuroldgicas raras, asi como la formacion especifica de los
profesionales sanitarios.

"Debido a su rareza y al desconocimiento sobre muchas de ellas, el diagndstico
puede ser complicado o demorarse en exceso, lo que impacta negativamente
en la salud y calidad de vida de los pacientes", ha sefialado Dominguez en el
marco del Dia Mundial de las Enfermedades Raras que se celebra este viernes.
Asi, la SEN recuerda que la Organizacién Mundial de la Salud (OMS) sefiala que
se han identificado mas de 9.000 enfermedades raras, de las cuales cerca del
50 por ciento corresponden a enfermedades neurolégicas y aproximadamente
el 20 por ciento a enfermedades neuromusculares raras. Ademas, entre las
enfermedades raras que no son de origen neuroldgico, es frecuente el
desarrollo de sintomatologia neurolégica. Por ejemplo, se estima que el 90 por
ciento de las enfermedades raras pediatricas presentan manifestaciones
neuroldgicas relevantes.

"Las enfermedades neuroldgicas raras son trastornos que pueden afectar tanto
al sistema nervioso central como al periférico. Aunque pueden presentar una
amplia variedad de sintomas, los mas comunes suelen ser problemas de
movilidad, debilidad muscular, pérdida de funciones cognitivas, problemas de
coordinacién, crisis epilépticas, alteraciones sensoriales o trastornos del habla’,
ha explicado Dominguez.

"Son enfermedades poco comunes que afectan al sistema nervioso y, al igual
que el resto de enfermedades raras, suelen ser genéticas, crénicas, graves,
discapacitantes y pueden poner en riesgo la vida de los pacientes”, ha
agregado la especialista.

Pese a ello, Dominguez ha celebrado que en la ultima década se han producido
"avances significativos" en las técnicas de diagndstico genético y ya existen
terapias de precision que han demostrado eficacia para algunas enfermedades.
"Aunque aln queda mucho por hacer, ya se han identificado cerca del 50 por
ciento de las alteraciones genéticas responsables y cada afio se descubren 200
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nuevos trastornos genéticos. Teniendo en cuenta que el 80 por ciento de las La Asociacién Mundial de Atletismo (World Athletics)
publicé este jueves las conclusiones de un estudio
enfermedades raras son de origen genético, facilitar el acceso de estos realizado durante los Juegos Olimpicos de Paris

2024 con el objetivo de identificar y proteger a los

pacientes a centros y pruebas especializadas contribuiria enormemente a atletas de los mensajes abusivos enviados a través

mejorar los tiempos de diagnéstico e identificar grupos de pacientes para la de las plataformas de las redes sociales, siendo el
racismo, con un 18%, y el abuso sexualizado (30%)
investigacioén de nuevos tratamientos, tan necesarios cuando hablamos de los principales problemas.

enfermedades raras", ha finalizado.
Pesadillas fiscales y suefios monetarios

T E R ECO M E N D AM OS Menuda semana tras el breve descanso. Precios del

petrdleo, cifras de inflacién, titulares fiscales y
debates sobre la reunién del BCE de la proxima
semana. Nos visitaron fantasmas del pasado, del
presente y, potencialmente, del futuro préximo.

IAG pide mas control en los pasaportes en
los aeropuertos

El consejero delegado de International Airlines Group
(IAG), Luis Gallego, destacé este viernes “el buen
funcionamiento” de los aeropuertos espafioles en
comparacion con otros de Europa, entre los que cité
los de Londres, Amsterdam y Frankfurt, segun dijo
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Revelan vinculos ocultos entre genes y enfermedades, algunas
de ellas ultra raras

El 100 000 Genomes Project puesto en marcha por el Gobierno britanico logra identificar
asociaciones hasta ahora desconocidas entre genes y varios tipos de enfermedades. Algunas
comunes (diabetes, epilepsia, esquizofrenia), otras raras y algunas ultra raras, a menudo sin
base suficiente para ser estudiadas.
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Una secuenciacion de ADN realizada en Reino Unido. / Amy TayLor / FLlckr

A pesar de los avances en la secuenciacion genomica de las ultimas décadas, a dia de hoy hasta el

80 % de los pacientes con enfermedades raras siguen sin tener un diagnostico. A menudo, esto se
debe a la falta de informacion existente sobre los vinculos que relacionan a una enfermedad con las
anomalias genéticas que la provocan.

Para abordar esta brecha, investigadores de las universidades londinenses Queen Mary y University
College han desarrollado un marco analitico, basado en big data, para identificar asociaciones de
genes con variantes raras en trastornos genéticos hereditarios. El articulo, publicado esta semana
en Nature, demuestra el potencial transformador de estos analisis gendmicos a gran escala para
abrir nuevas posibilidades diagnosticas para los pacientes con enfermedades raras.
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Lograron descubrir 141 nuevas asociaciones entre genes y enfermedades

<

Como parte del proyecto 100 000 Genomes, una iniciativa auspiciada por el gobierno britanico, el
grupo de cientificos liderados por Letizia Vestito y Valentina Cipriani, analizaron las variantes que
codifican proteinas empleando los genomas completos de 34 851 casos y sus familias. Asi lograron
descubrir 141 nuevas asociaciones entre enfermedades y genes. Varias de estas fueron respaldadas
por la evidencia experimental existente, que ya han revisado los vinculos entre genes especificos y
patologias como la diabetes monogeénica, la esquizofrenia y la epilepsia.

Menos de la mitad de las 10 000 enfermedades hereditarias conocidas tienen una base geneética
establecida, y en muchos casos probablemente estén vinculadas a genes aun no descubiertos.
Iniciativas a gran escala como este Proyecto 100 000 Genomas estan logrando transformar este
campo de estudio al permitir analisis mas potentes para revelar estos vinculos que hasta ahora
resultaban esquivos a la ciencia. A partir de estos avances, se espera lograr nuevos diagnosticos o
tratamientos para muchas enfermedades raras.

“En la actualidad, no se conoce la cura para el 95 % de las enfermedades raras’, sefala Ana Maria
Dominguez Mayoral, coordinadora del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras de
la Sociedad Espariola de Neurologia. Ademas de que la gran mayoria no llegan a obtener una
respuesta a lo que les sucede, para quienes la tienen también supone una agonia. “El tiempo de
espera para obtener un diagnostico puede superar los 4 afios y, en el 20 % de los casos, puede tardar
mas de 10", anade la doctora.

Mas de 200 asociaciones

La herramienta empleada en este trabajo ha sido bautizada como geneBurdenRD, y permite realizar
un modelado estadistico y el filtrado de variantes raras para enfermedades hereditarias (mendelianas)
mucho mas refinado, permitiendo la identificacion de nuevas asociaciones entre enfermedades y
genes.

En concreto, geneBurdenRD se aplico a 72 690 genomas en la cohorte de enfermedades raras del
proyecto y logro identificar asociaciones significativas entre genes y variantes en 165 casos conocidos
y 141 totalmente nuevos. Para estas ultimas asociaciones, un filtrado adicional sefalé un grado de
certidumbre alto en, al menos, 69 de ellas.

En su articulo de Nature, las genetistas Cipriani y Vestito aportan varios hallazgos clave sobre las
relacion entre cinco genes—UNC13A, RBFOX3, ARPC3, GPR17 y POMK— y diversas enfermedades.
Habia variantes raras de pérdida de funcion en UNC13A vinculadas a la diabetes, variantes en
RBFOX3 que se asociaron con epilepsia generalizada familiar, variantes en ARPC3 que se
correlacionaron con la nheuropatia periférica o con el sindrome de Charcot-Marie-Tooth, una
enfermedad rara que suele producir la deformacion del pie o atrofia en las piernas. Por ultimo, las
variantes en POMK se asociaron con trastornos del desarrollo ocular.

Desafios en la genética de estas enfermedades

Sin embargo, el estudio también destaca algunas limitaciones técnicas que en el futuro podrian
solventarse para realizar futuras exploraciones. Por ejemplo, seria necesario amplificar el analisis mas
alla de las variantes en un solo nucledtido para investigar también cambios genéticos que se

https://www.agenciasinc.es/Noticias/Revelan-vinculos-ocultos-entre-genes-y-enfermedades-algunas-...
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produzcan a un nivel mas profundo.

En la actualidad, no se conoce la cura para el 95 % de las enfermedades raras

2

El paper subraya tambien el desafio de estudiar las enfermedades ultra raras: aqui, 29 de las 226
enfermedades mencionadas tenian menos de cinco casos conocidos, y 36 de ellas no alcanzaron el
tamano de muestra necesario para realizar pruebas estadisticas robustas.

En resumen, son necesarios esfuerzos de secuenciacion aun mas grandes para aumentar el poder
estadistico de los resultados. Para ello, las investigadoras abogan por emprender esfuerzos
colaborativos a través de proyectos globales de enfermedades raras.

Referencia:

Cipriani, V., Vestito, L., Magavern, EF. et al. Rare disease gene association discovery in the 100,000 Genomes
Project. Nature (2025).

Fuente: SINC

Derechos: Creative Commons.
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La aplicacion de programas de salud cerebral ayudara a reducir la
incidencia de las enfermedades neuroldgicas en Espana

VADEMECUM - 27/02/2025 ASOCIACIONES MEDICAS (/busqueda-noticias-categoria_15-1)
Migrafia, Alzheimer, Parkinson, ictus y esclerosis multiple son las patologias que afectan al

cerebro mas prevalentes y cuya incidencia, debido al envejecimiento de la poblacion, esta en
aumento.
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La aplicacion de programas de salud cerebral efectivos puede ayudar a reducir la incidencia de
las enfermedades neuroldgicas en Espafna, las cuales estan experimentande un crecimiento
como consecuencia del envejecimiento poblacional, como asi comenta el Dr. José Miguel
Lainez Andrés, presidente del Comité Organizador de la 412 Reunion de la Sociedad
Valenciana de Neurologia (SVN) y Jefe de Servicio del Hospital Clinico Universitario de
Valencia que organiza el evento que se celebra, junto a la 8* Reunion de Enfermeria
Neurologica de la Comunitat Valenciana, el viernes 28 de febrero y el sabado 1 de marzo en
Valencia.

En la actualidad, segin datos de la Sociedad Espafola de Neurologia (SEN), ya hay mas de 20
millones de personas en Espafa con alguna enfermedad neuroldgica, siendo la migrana, el
Alzheimer, los ictus, la epilepsia, el Parkinson y la esclerosis multiple las mas prevalentes. “El
aumento de la incidencia de muchas de estas patologias va ligado al aumento de la edad, pero
si aplicamos buenos programas de salud cerebral lograremos bajarla y, ademas, mantener la
sostenibilidad del Sistema Nacional de Salud porque, de lo contrario, se va a desbordar”, ha
enfatizado el doctor Lainez Andrés.

Ademas, tal y como puntualiza el Dr. José Miguel Santonja Llabata, otro de los miembros del
Comité Organizador de la 412 Reunidén de la SVN, el 50% de los casos de discapacidad que
hay en Espaia se debe a una enfermedad neuroldgica, por lo que es necesario implantar
medidas eficaces que ayuden a reducir estas cifras, asi como paliar el déficit de profesionales
que hay en la actualidad y que, entre otras cosas, impide llevar a cabo una investigacion
adecuada en Espana, la cual puede ayudar a mejorar la calidad de vida de muchos pacientes.

En este sentido, ambos expertos, junto a otro de los coordinadores del encuentro, el Dr.
Alejandro Ponz de Tienda, destacan los “importantes” avances que se estan produciendo en
los ultimos afos en el campo de las enfermedades que afectan al cerebro y que estan
permitiendo mejorar el abordaje de los pacientes, especialmente aquellos ictus, migrana,
Parkinson, Alzheimer o epilepsia, entre otros.

Méas de 200 neurdlogos y enfermeros inscritos a las reuniones

Precisamente todos estos aspectos van a ser tratados en la 412 Reunion de la SVN y en la 82
Reunion de Enfermeria Neurologica de la Comunitat Valenciana, a las cuales ya se han inscrito
mas de 170 neurdlogos y cerca de 100 enfermeras quienes analizaran todos los aspectos
relacionados con el presente y futuro de las enfermedades que afectan al cerebro.

En concreto, a lo largo de las jornadas se van a celebrar diversos talleres sobre enfermedades
como patologia vascular, esclerosis multiple y toxina botulinica, asi como diversos simposios,
sesiones cientificas y mesas redondas. Asimismo, se han presentado mas de 40 comunicaciones
cientificas de diferentes centros de la Comunidad Valenciana relacionadas con diversas areas
de la Neurologia.

“Hablaremos de las posibilidades de la gammaknife, una técnica innovadore incorporada al
Hospital Clinico de Valencia en el ultimo ano, en el manejo de las diferentes patologias
neurologicas y también hemos incorporado una conferencia magistral impartida por un experto
en Neuroingenieria que nos puede abrir nuevas ventanas de conocimiento del cerebro. Las
sesiones de comunicaciones orales y posters continuaran con el formato clasico y
mantendremos el popular Neuro-reto que pone a prueba el ingenio de los participantes. En
definitiva, hemos intentado hacer un programa en el que participen el mayor nimero de
miembros de la sociedad y estén representados el maximo de unidades y servicios de nuestra
Comunidad”, asevera el Dr. Lainez Andrés.

Fuente: Berbes
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labor en el laboratorio en la busqueda de tratamientos para
combatir esas patologias.

La Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN) ha puesto algunos
datos sobre la mesa: se han definido mas de 9.000
enfermedades raras, la mitad de ellas de tipo neurolégico;
afectan al 6 por ciento de la poblacién mundial (a unos tres
millones de personas en Espafia); y no se conoce cura para el 95
por ciento de ellas.

Los efectos de un diagnéstico tardio

A

La ausencia de diagndstico -debido al desconocimiento que

rodea estas patologias, a la dificultad de acceso a la informacién
necesaria o a la localizacion de profesionales y de centros
especializados- provoca una demora en la valoracion que influye
en el acceso a intervenciones terapéuticas y determina en
muchos casos un agravamiento de la enfermedad que se podria
evitar o paliar.

Ruth Blanco conocié con 15 afios el diagndstico de huntington de
su padre, que fallecié cuando ella tenia 28; constatoé el progresivo
deterioro que provoca esta enfermedad neurodegerativa, que
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pacientes y sus familias y de luchar contra el estigma, y habla de
que la Unica esperanza, ante una enfermedad incurable, radica
en la ciencia y en la investigacion.

Ruth se ha vuelto a encontrar con José Javier Lucas, el
investigador del CSIC que desde hace 30 afios investiga el
huntington en el Centro de Biologia Molecular Severo Ochoa, y
charlan de lo ilusionante y motivador que resulta para los
investigadores poner cara a los pacientes que se podrian
beneficiar de los avances que se atisban en los laboratorios.

¢Se puede «silenciar» el gen responsable de la
enfermedad?

Lucas no habla de certezas ni de plazos, pero si de los
esperanzadores ensayos que ya se estan realizando y de los
saltos que ya se han dado de la investigacion basica a la clinica,
para terminar afirmando: «estoy convencido de que acabara
habiendo una cura para la enfermedad».

En declaraciones a EFE, el investigador insiste en lanzar un
mensaje optimista y positivo y en la existencia de varios ensayos
clinicos en el mundo, entre ellos uno en Espafia, coordinado
desde el Hospital Virgen del Rocio de Sevilla (proyecto Huntian),
que deriva de una investigacion realizada en su laboratorio y se
basa en una terapia combinada de dos vitaminas (tiamina y
biotina) en pacientes con la enfermedad.

Otros ensayos, también en fase clinica, buscan el «silenciamiento
génico» 0 «apagar» el gen responsable de la enfermedad (el gen
«HTT» localizado en el cromosoma 4 y que tiene las instrucciones
para producir la proteina llamada huntingtina), un objetivo muy
dificil desde el punto de vista cientifico y técnico pero que nace
de una prueba de concepto realizada en su laboratorio hace 25
afos.

Probaron en un modelo animal (un ratén) la posibilidad de
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los investigadores para conocer mejor la enfermedad, asi como
los recursos que se estan destinando para encontrar dianas
terapéuticas o tratamientos que consigan frenar y hasta revertir
la enfermedad.

Los hijos de los enfermos de huntington tienen un 50 por ciento
de posibilidades de heredar esa mutacién genética, ha explicado
Ruth Blanco, y se ha detenido a detallar |a trascendencia de vivir
la enfermedad de un progenitor sabiendo que tiene «fecha de
caducidad» y conociendo cémo va a evolucionar, pero también
de vivir la incertidumbre de esa herencia o de conocer el
diagndstico cuando ya tienes un proyecto vital estructurado
(familia, hijos, trabajo, hipoteca, etc).

Los pacientes y sus familiares han conocido asi los avances de la
ciencia tras varias décadas de investigacion y los cientificos se
han acercado a las inquietudes y las esperanzas de los enfermos;
han puesto en comun conocimientos y sentimientos, y han
lanzado un mensaje atronador reclamando la empatia de la
sociedad, inversiones, una mayor informacion que evite la
confusion y que se destierren todos los estigmas asociados a
cualquier enfermedad.
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