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Los retos en enfermedades raras: acceso al
diagnóstico, tratamientos y apoyo integral

Con Motivo del Día Mundial de las Enfermedades Raras, 28 de febrero, la Federación
Española de estas patologías (FEDER) destaca los retos pendientes que tiene el abordaje de
los afectados, así como los avances en marcha. Por su parte, la Sociedad Española de
Neurología (SEN) destaca la importancia de las enfermedades neurológicas entre las
patologías poco frecuentes.

Imagen de la campaña “pERsonas” de FEDER. Foto cedida.
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 28 de febrero, 2025  EVA ESPIGUINHA  Fuente: FEDER | SEN - Neurología

La Federación Española de Enfermedades Raras (FEDER) en su campaña por el Día Mundial
de las Enfermedades Raras, bajo el lema “pERsonas“, tiene como objetivo visibilizar la realidad y
los retos a los que se enfrentan más de 3 millones de personas en España que conviven con
estas patologías.

En la presentación del Día Mundial de este año, Juan Carrión, presidente de FEDER y su
Fundación, ha recordado la importancia de que la Organización Mundial de la Salud (OMS) adopte
una resolución específica sobre enfermedades raras en 2025 para avanzar en su reconocimiento y
garantizar una cobertura universal.

David Sánchez, tesorero de FEDER, ha explicado a EFEsalud que el lema de la campaña es muy
adecuado ya que muchas veces se habla de enfermos, de pacientes, pero, por encima de todo, son
personas.

Los desafíos clave

FEDER ha destacado los principales retos a los que se enfrentan las personas con enfermedades
raras:

Retraso en el diagnóstico: Seis años es el tiempo medio de espera para obtener un diagnóstico
en España. Esto agrava la situación de los pacientes y dificulta el acceso a tratamientos. La
organización ha reivindicado la necesidad de consolidar programas especializados para acelerar
el diagnóstico y garantizar la equidad en todas las comunidades autónomas.
Acceso desigual a tratamientos: Solo el 6 % de las enfermedades raras cuentan con fármacos

“Cada paso que damos es una oportunidad para mejorar la vida de quienes conviven con una

enfermedad rara. Es urgente reforzar la coordinación internacional y consolidar estrategias nacionales

como la actualización de la Estrategia sobre Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud”, ha

defendido Carrión.

“El lema Personas nos recuerda que vivimos en un mismo mundo y que debemos compartir este

espacio que llamamos Tierra. La sociedad no debe estar pensada solo para algunos o para una mayoría,

sino para todos. Y ese es el foco de este año: visibilizar que somos personas y que todos merecemos un

mundo accesible e inclusivo”, señala Sánchez.
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Imagen de la campaña “pERsonas” de FEDER. Foto cedida.

específicos y, aunque en Europa hay 147 medicamentos huérfanos autorizados, solo 85 están
financiados en el Sistema Nacional de Salud. El presidente de FEDER ha reclamado un mayor
compromiso para garantizar la equidad en el acceso a los tratamientos y el fortalecimiento de la
investigación en enfermedades raras en España.
Investigación insuficiente: Solo el 20 % de las enfermedades raras están siendo investigadas.
Según datos del Instituto Nacional de Estadística (INE), la cifra que España dedica a I+D+I
supone un 1,49 de su PIB. Por este motivo, Carrión ha solicitado incrementar la inversión pública
y fomentar la participación privada con incentivos, como por ejemplo, la declaración de un
Acontecimientos de Excepcional Interés Público en investigación en enfermedades raras, que
motiven nuevas investigaciones que permitan entender estas patologías e identificar nuevos
tratamientos.
Abordaje social: Este abordaje de las enfermedades raras desde estos tres ejes debe ir
acompañado de la participación de los pacientes en aquellas decisiones que les afecten, así
como una visión transversal y social.

El impacto social de las enfermedades raras

Desde FEDER indican que las personas con enfermedades poco frecuentes y sus cuidadores
aseguran estar infelices o tener depresión hasta tres veces más que el resto de la población.

Y es que la enfermedad no solo son síntomas, el diagnóstico o el tratamiento.

La enfermedad también:

Condiciona el desarrollo educativo y profesional: El 43 % de las personas afirman haberse
sentido discriminadas en algún momento como consecuencia de su enfermedad. Más del 40 %
en el entorno educativo y casi el 30 % en el acceso al empleo. De hecho, sólo un 34 % de las
personas con enfermedades raras en edad de trabajar cuenta con un empleo.
Influye en la percepción social y personal de quién convive con la enfermedad. De hecho, el
45 % de las personas afirman haberse sentido discriminadas en algún momento de su vida como
consecuencia de su enfermedad.
Impacta en la economía del paciente y su familia, afectando al empleo y a los gastos
producidos por la enfermedad: Aproximadamente la mitad de las personas con enfermedades
raras no tienen totalmente cubierto los costes que necesita para su enfermedad. Estos gastos
suponen más del 20 % de los ingresos para casi el 30 % de estas familias.
Limita el desarrollo social del paciente y su familia: Más de la mitad de las personas con
enfermedades raras perciben discriminación en sus relaciones sociales, una cuestión que
también afecta a otros entornos como las actividades culturales o de ocio.
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Cartel de la campaña “pERsonas” de FEDER. Foto cedida.

Actividades del Día Mundial

David Sánchez, tesorero de FEDER , explica que han estado celebrando actos durante estos días a
lo largo y ancho de la geografía con motivo del Día Mundial, 28 de febrero.

Además el acto central, en el que participa la reina Letizia, se llevará a cabo el próximo martes 4 de
marzo en Oviedo.

Enfermedades neurológicas

Con motivo de este Día Mundial, según datos de la Sociedad Española de Neurología (SEN),
entre el 6 % y el 8 % de la población española podría verse afectada por una enfermedad rara en
algún momento de su vida, una enfermedad que muchas veces carece de diagnóstico y
tratamiento.
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Artículos relacionados

Además, la OMS señala que se han identificado más de 9.000 enfermedades raras, de las cuales
cerca del 50 % son neurológicas y aproximadamente el 20 % neuromusculares raras.

También, en las que no son de origen neurológico es frecuente el desarrollo de sintomatología
neurológica, pues se estima que el 90 % de las enfermedades raras pediátricas presentan
manifestaciones neurológicas relevantes.

Desde la SEN prestan especial atención a esta cuestión ya que el Atlas de Mortalidad por
Enfermedades Raras en España señala que más del 40 % de los fallecimientos por estas
patologías se deben a enfermedades neurológicas.

Etiquetas

ENFERMEDAD FEDER NEUROLOGÍA PACIENTES

22 de febrero, 2022

Campaña sobre las enfermedades raras: ¿Cómo te ves en 2030?
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Cada 28 de febrero se conmemora el Día Mundial de las Enfermedades
Raras, término que en la Unión 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 número
total de personas afectadas por enfermedades raras es enorme: se estima que
afectan hasta al 6% de la población mundial y que, solo en la Unión Europea,
36 millones de personas viven con una enfermedad rara. Cada año se
diagnostica una enfermedad rara a medio millón de europeos.
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Las enfermedades raras son muy heterogéneas y pueden afectar a cualquier
órgano o sistema. Sin embargo, en general, son enfermedades graves o muy graves
en el 65% de los casos, crónicas en el 85%, a menudo degenerativas, de origen
genético (alrededor del 80%) y potencialmente mortales (en casi el 50% de los
casos afectan el pronóstico vital del paciente).

Más del 35% de las personas con enfermedades raras presentan los primeros
síntomas en la infancia o adolescencia. No obstante, la prevalencia de estas
enfermedades es mayor en adultos que en niños, debido a la alta mortalidad de
algunas de ellas. De hecho, las enfermedades raras son responsables del
35% de los fallecimientos en niños menores de un año y de más del
10% de las muertes entre 1 y 15 años.

Según estimaciones de la Sociedad Española de Neurología (SEN), entre el
6% y el 8% de la población española podría verse afectada por una enfermedad
rara en algún momento de su vida. Actualmente, en España, estas
enfermedades afectan a unos 3 millones de personas y, en muchas
ocasiones, carecen de diagnóstico y tratamiento.

“En la actualidad, no se conoce la cura para el 95% de las enfermedades raras.
Además, el tiempo de espera para obtener un diagnóstico puede superar los 4 años
y, en el 20% de los casos, puede tardar más de 10”, señala la Dra. Ana María
Domínguez Mayoral, Coordinadora del Grupo de Estudio de Neurogenética y
Enfermedades Raras de la Sociedad Española de Neurología (SEN). “Además de
su alta mortalidad, estas enfermedades también son altamente discapacitantes. En
España, el 80% de los afectados por una enfermedad rara tienen algún grado de
dependencia y más del 50% necesitan apoyo en su vida diaria”.

La Organización Mundial de la Salud (OMS) señala que se han identificado más de
9.000 enfermedades raras, de las cuales cerca del 50% corresponden a
enfermedades neurológicas y aproximadamente el 20% a enfermedades
neuromusculares raras. Además, entre las enfermedades raras que no son de
origen neurológico, es frecuente el desarrollo de sintomatología neurológica. Por
ejemplo, se estima que el 90% de las enfermedades raras pediátricas presentan
manifestaciones neurológicas relevantes.

“Las enfermedades neurológicas raras son trastornos que pueden afectar tanto al
sistema nervioso central como al periférico. Aunque pueden presentar una amplia
variedad de síntomas, los más comunes suelen ser problemas de movilidad,
debilidad muscular, pérdida de funciones cognitivas, problemas de coordinación,
crisis epilépticas, alteraciones sensoriales o trastornos del habla”, explica la Dra.
Ana María Domínguez. “Son enfermedades poco comunes que afectan al sistema
nervioso y, al igual que el resto de enfermedades raras, suelen ser genéticas,
crónicas, graves, discapacitantes y pueden poner en riesgo la vida de los
pacientes”. El Atlas de Mortalidad por Enfermedades Raras en España
señala que más del 40% de los fallecimientos por enfermedad rara en

Cada año se diagnostica una enfermedad rara a medio millón de europ... https://hechosdehoy.com/cada-ano-se-diagnostica-una-enfermedad-rar...

2 de 5 28/02/2025, 12:54



el país se deben a enfermedades neurológicas.

Por otro lado, la Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurológicas
Raras (ERN-RND) estima que más del 60% de los europeos que padecen una
enfermedad neurológica rara aún no han sido diagnosticados. “Desde la SEN
llevamos años destacando la importancia de impulsar la creación de centros de
referencia para estas enfermedades, así como la formación específica de los
profesionales sanitarios. Debido a su rareza y al desconocimiento sobre muchas de
ellas, el diagnóstico 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 María Domínguez.

“Sin embargo, en la última década se han producido avances significativos en las
técnicas de diagnóstico genético y ya existen terapias de precisión que han
demostrado eficacia para algunas enfermedades. Aunque aún queda mucho por
hacer, ya se han identificado cerca del 50% de las alteraciones genéticas
responsables y cada año 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 contribuiría
enormemente a mejorar los tiempos de diagnóstico e identificar grupos de
pacientes para la investigación de nuevos tratamientos, tan necesarios cuando
hablamos de enfermedades raras”.
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28 de febrero: Día Mundial de las Enfermedades Raras

Mañana, 28 de febrero, se conmemora el Día Mundial de las Enfermedades Raras, término que en la Unión
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 número total de personas afectadas por

enfermedades raras es enorme: se estima que afectan hasta al 6% de la población mundial y que, solo en la
Unión Europea, 36 millones de personas viven con una enfermedad rara. Cada año se diagnostica una

enfermedad rara a medio millón de europeos.

Las enfermedades raras son muy heterogéneas y pueden afectar a cualquier órgano o sistema. Sin embargo, en

general, son enfermedades graves o muy graves en el 65% de los casos, crónicas en el 85%, a menudo
degenerativas, de origen genético (alrededor del 80%) y potencialmente mortales (en casi el 50% de los casos

afectan el pronóstico vital del paciente).

Más del 35% de las personas con enfermedades raras presentan los primeros síntomas en la infancia o

adolescencia. No obstante, la prevalencia de estas enfermedades es mayor en adultos que en niños, debido a la

alta mortalidad de algunas de ellas. De hecho, las enfermedades raras son responsables del 35% de los
fallecimientos en niños menores de un año y de más del 10% de las muertes entre 1 y 15 años.

Según estimaciones de la Sociedad Española de Neurología (SEN), entre el 6% y el 8% de la población española
podría verse afectada por una enfermedad rara en algún momento de su vida. Actualmente, en España, estas

enfermedades afectan a unos 3 millones de personas y, en muchas ocasiones, carecen de diagnóstico y

tratamiento.

“En la actualidad, no se conoce la cura para el 95% de las enfermedades raras. Además, el tiempo de espera para

obtener un diagnóstico puede superar los 4 años y, en el 20% de los casos, puede tardar más de 10”, señala la

Dra. Ana María Domínguez Mayoral, Coordinadora del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras
de la Sociedad Española de Neurología (SEN). “Además de su alta mortalidad, estas enfermedades también son

altamente discapacitantes. En España, el 80% de los afectados por una enfermedad rara tienen algún grado de

dependencia y más del 50% necesitan apoyo en su vida diaria”.

La Organización Mundial de la Salud (OMS) señala que se han identificado más de 9.000 enfermedades raras, de

las cuales cerca del 50% corresponden a enfermedades neurológicas y aproximadamente el 20% a enfermedades
neuromusculares raras. Además, entre las enfermedades raras que no son de origen neurológico, es frecuente el

desarrollo de sintomatología neurológica. Por ejemplo, se estima que el 90% de las enfermedades raras

pediátricas presentan manifestaciones neurológicas relevantes.

“Las enfermedades neurológicas raras son trastornos que pueden afectar tanto al sistema nervioso central como

al periférico. Aunque pueden presentar una amplia variedad de síntomas, los más comunes suelen ser problemas
de movilidad, debilidad muscular, pérdida de funciones cognitivas, problemas de coordinación, crisis epilépticas,

alteraciones sensoriales o trastornos del habla”, explica la Dra. Ana María Domínguez. “Son enfermedades poco

comunes que afectan al sistema nervioso y, al igual que el resto de enfermedades raras, suelen ser genéticas,
crónicas, graves, discapacitantes y pueden poner en riesgo la vida de los pacientes”. El Atlas de Mortalidad por

Enfermedades Raras en España señala que más del 40% de los fallecimientos por enfermedad rara en el país se

deben a enfermedades neurológicas.

Por otro lado, la Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurológicas Raras (ERN-RND) estima que más

del 60% de los europeos que padecen una enfermedad neurológica rara aún no han sido diagnosticados. “Desde
la SEN llevamos años destacando la importancia de impulsar la creación de centros de referencia para estas

enfermedades, así como la formación específica de los profesionales sanitarios. Debido a su rareza y al

desconocimiento sobre muchas de ellas, el diagnóstico 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 María
Domínguez. “Sin embargo, en la última década se han producido avances significativos en las técnicas de

diagnóstico genético y ya existen terapias de precisión que han demostrado eficacia para algunas enfermedades.

Aunque aún queda mucho por hacer, ya se han identificado cerca del 50% de las alteraciones genéticas
responsables y cada año 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 contribuiría enormemente a mejorar los tiempos de diagnóstico e identificar grupos de pacientes
para la investigación de nuevos tratamientos, tan necesarios cuando hablamos de enfermedades raras”.
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Hoy es el día mundial de la encefalitis ¿Sabes
Cada 22 de febrero se conmemora el Día Mundial de la Encefalitis

La encefalitis es una enfermedad que inflama el sistema nervioso central / Foto: pixabay

Facebook X Compartir Síguenos en:

Alejandro Moreno / El Heraldo de Chiapas

Cada 22 de febrero se conmemora el Día Mundial de la Encefalitis, una jornada que busca educar a las personas sobre qué es esta enfermedad,

qué la causa, cómo prevenirla y por supuesto la forma más adecuada de tratarla.

¿Qué es la encefalitis?

La encefalitis es una enfermedad que inflama el sistema nervioso central. Generalmente afecta al cerebro, pero también llega a afectar en algunas

ocasiones a las meninges (meningoencefalitis) y a la médula espinal (encefalomielitis).

Sus síntomas generalmente son estos: Fiebre, alteración del nivel de conciencia, dolor de cabeza, crisis epilépticas y diferentes tipos de déficits

neurológicos, dependiendo de las partes del cerebro más afectadas.
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Las numerosas ventajas de la lectura
para nuestra salud

por Salud y Medicina ꞏ Publicada 20 abril, 2016

2-3 minutos

leerLeer repercute positivamente sobre nuestro cerebro

favoreciendo habilidades sociales y comunicativas

SILVIA FIDALGO

Tradicionalmente, el hábito de la lectura ha estado asociado al tiempo

de ocio, como forma de disfrute, y a la obtención de conocimiento.

Más allá de los beneficios objetivos y conocidos de esta práctica, si se

realiza habitualmente, puede repercutir de forma positiva en nuestro

cerebro y en nuestro estado de salud en general, así como en

nuestras habilidades sociales. Con motivo de la celebración del día

internacional del Libro, este 23 de abril, os animamos a disfrutar de

las ventajas de tener este maravilloso hábito que, una vez hayáis

adquirido, no podréis abandonar.

Numerosos estudios científicos han demostrado que leer estimula

nuestra actividad cerebral y fortalece las conexiones neuronales,

gracias a lo cual podemos mejorar nuestra capacidad intelectual, tal

como indica la Sociedad Española de Neurología (SEN). Además,

leer alimenta nuestra imaginación, favorece la concentración de

nuestro cerebro, que ya de por sí tiende a distraerse y ayuda a

mejorar algunas habilidades comunicativas y sociales como la

empatía o la capacidad de expresarse, tanto por escrito como de

Las numerosas ventajas de la lectura para nuestra salud – Salud y Medicina about:reader?url=https%3A%2F%2Fsaludymedicina.org%2Fpost%2F...
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forma oral.

En lo que respecta a la salud general, la lectura reduce el estrés y la

ansiedad y contrarresta los dolores de cabeza que producen,

llegando incluso a ser un método efectivo y natural contra el insomnio

si se practica antes de acostarse. También se ha demostrado que

retrasa la aparición de enfermedades como el Alzheimer y previene la

pérdida de memoria, dado que activa nuestra memoria a corto y a

largo plazo, sobre todo la memoria semántica (almacenamiento del

significado de palabras) y la episódica (datos sobre sucesos). Con

todos estos beneficios, ¿aún no te han entrado ganas de coger un

libro?
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