Enfermedades raras: Hay mas de siete mil y las sufren 3 millones de p... https://www.diariodemallorca.es/salud/guia/2025/02/28/enfermedad-r...

Guias de Salud

Dietas Fitness Vida Sana Cuidamos tu salud Vida Equilibrium

OFERTA Celebra el Carnaval con Diario de Mallorca: suscribete durante un afo por 23,99 euros

NEUROLOGIA

¢ Sabias que no es raro sufrir una ‘enfermedad rara'? Hay mas de siete mily 3
millones de pacientes

Mas de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su patologia con
un neurdlogo al menos una vez al ano.

El 50% de las enfermedades raras son neurolégicas
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En Europa, una enfermedad se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a menos de 1
persona por cada 2.000 habitantes, aunque mas del 80% de las enfermedades raras que se han
registrado en Orphanet -la base de datos europea sobre enfermedades raras y medicamentos

huérfanos- afectan a menos de 1 persona por cada millon de habitantes.
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Sin embargo, aunque cada enfermedad rara individualmente tenga una prevalencia baja, el nimero
de personas que padecen actualmente alguna enfermedad rara es muy alto. Se estima que las
enfermedades raras afectan aproximadamente al 6% de la poblacién. Esto equivale a mas de 400
millones de personas en todo el mundo.

Noticias relacionadas
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El higado graso se ceba con los jévenes, que se asocia con el desempleo y bajo nivel educativo, segtin un
estudio

La plaga de procesionarias se adelanta a la primavera: peligros, sintomas y como actuar

¢Por qué aumentan los casos de sarampién en Espafa? Los expertos llaman a la "calma", pero "sin bajar la
guardia”

Dieta del agua, ;podemos adelgazar varios kilos a la semana sin pasar hambre?
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= En Espafia, unos 3 millones de personas padecen alguna de las mas de 7.000 enfermedades
raras que se han descrito hasta la fecha.

= Segun los datos que facilita la Sociedad Espafola de Neurologia (SEN), casi el 50% de ellas son
enfermedades neurologicas.

Y no solo eso. Los neurélogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son consideradas
como neuroldgicas es muy comun que produzcan algun sintoma neurologico. Un ejemplo de ello es
que el 90% de las enfermedades pediatricas de este tipo tienen manifestaciones neurologicas
relevantes.
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Esta cifra es altisima en opinidn de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que mas del 35% de
las personas con enfermedades raras muestran los primeros sintomas de su enfermedad en la
infancia o la adolescencia.

No es de extrafiar, por lo tanto, que neurologia sea la especialidad médica que mas demandan los
pacientes y familiares con enfermedades raras, y que mas de un 45% de ellos necesite consultar su
enfermedad con un neurélogo, al menos una vez al afio.
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Los problemas de movimiento son comunes en las enfermedades raras neurolégicas. / FREEPIK

Principales sintomas neurolégicos de las enfermedades raras

Como explica el doctor Angel Aledo Serrano, Coordinador del Grupo de Estudio de Neurogenética y
Enfermedades Raras de la SEN:

“Las enfermedades neurolégicas raras son un amplio grupo de enfermedades que producen
cambios en el desarrollo o degeneracion del sistema nervioso, bien por:
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= Causas genéticas
= Procesos infecciosos o inmunolégicos
= Causas aun desconocidas.

No obstante, y a pesar de que no se han identificado los genes responsables en todas ellas, se estima
que el 80% de las enfermedades raras tienen un origen genético”,

“Por otra parte, es muy comun que las enfermedades raras tengan algun tipo de sintomatologia
neuroldgica”, afiade el experto. Y las manifestaciones serian:

= “Crisis epilépticas
= Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
= Afectacion de musculos, coordinacion o nervios periféricos”.
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Mas de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar con un neurélogo.

Dificultades de diagnéstico de las enfermedades raras

Los datos de las enfermedades raras son mas que preocupantes:

El 85% de las enfermedades raras son cronicas
El 65% generan discapacidad
= En casi un 50% de los casos afectan el pronéstico vital del paciente

Son las responsables del 35% de los fallecimientos de nifios menores de un afio y de mas del
10% de las muertes de 1 a 15 afios.

Ademas, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnéstico, por la falta de
tratamiento y por la falta de investigacion. Aunque esto esta cambiando algo en los ultimos afos.

La brecha diagndstica y el deterioro del paciente

“Las enfermedades neurolégicas raras son dificiles de diagnosticar, principalmente porque las
pruebas necesarias, mayoritariamente genéticas, asi como la experiencia clinica para identificarlas, no
esta ampliamente disponible”, sefala el doctor Aledo.

“La Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurologicas Raras (ERN-RND) estima que mas de

un 60% de los europeos que padecen una enfermedad neuroldgica rara ain no han sido
diagnosticados, lo que genera una brecha diagnostica”, afiade.

= "Esta brecha diagnéstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades raras, sean
neurolégicas o no."

= "Actualmente, desde el inicio de los sintomas de una enfermedad rara hasta el diagndstico, discurren
unos 5 aios, tiempo durante el cual las personas afectadas visitan a aproximadamente unos siete
profesionales distintos."

= "El impacto de la demora en el diagndstico puede ser significativo, ya que las personas con
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enfermedades raras a menudo experimentan un deterioro progresivo de su salud y calidad de
vida mientras esperan ese diagnostico”.

Los expertos en neurologia reclaman mas investigacién. / DCSTUDIO. FREEPIK.

El doctor Angel Aledo hace también énfasis en que:

= “La brecha diagnostica es mas relevante aun en los Ultimos afios, puesto que existen terapias de
precision que han demostrado su eficacia para algunos de los diagnésticos neurogenéticos. No
podemos hacer medicina de precision si no existe antes un diagnoéstico de precision, y sabemos
que un tratamiento precoz mejora el prondstico futuro para estos pacientes”.

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algin tratamiento
curativo, y este niimero se incrementa afio a afio, con nuevos ensayos clinicos de terapias génicas y
avanzadas que cambiaran el horizonte de las personas con enfermedades raras neuroldgicas en los
proximos anos.

"Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el
tratamiento de estas patologias, la divulgacién y la formacién especifica para los profesionales
sanitarios y la investigacion en enfermedades raras. Ya que si bien, en la Ultima década, los
proyectos de investigacion en el ambito de las enfermedades raras han crecido mas de un 80%, queda
aun muchisimo por avanzar”, concluye el neurélogo.
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Hoy, 28 de febrero, se conmemora el Dia Mundial de las Enfermedades Raras, término que en la Unidn 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 poblacién 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

milldén de europeos.

Las enfermedades raras son muy heterogéneas y pueden afectar a cualquier érgano 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 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.

Segln estimaciones de la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN), entre el 6%y el 8% de la poblacidn espafiola podria verse afectada por una
enfermedad rara en algiin momento de su vida. Actualmente, en Espafia, estas enfermedades afectan a unos 3 millones de personasy, en

muchas ocasiones, carecen de diagndstico y tratamiento.

“En la actualidad, no se conoce la cura para el 95% de las enfermedades raras. Ademds, el tiempo de espera para obtener un diagnéstico puede
superar los 4 afios y, en el 20% de los casos, puede tardar mds 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). “Ademds de su alta mortalidad, estas
enfermedades también son altamente discapacitantes. En Espafia, el 80% de los afectados por una enfermedad rara tienen algin grado de

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

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 neuroldgicas 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 neuroldgica. Por ejemplo, se estima que el

90% de las enfermedades raras pediatricas presentan manifestaciones neuroldgicas relevantes.

‘ ermedades neuroldgicas raras son trastornos que pueden afectar tanto al sistema nervioso central como al periférico. Aunque pueden

presentar una amplia variedad de sintomas, los mds comunes suelen ser problemas de movilidad, debilidad muscular, pérdida de funciones

https://www.farmaventas.es/noticias-del-sector/16048-28-de-febrero-dia-mundial-de-las-enfermedad...
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nitivas, problemas de coordinacién, 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,
crénicas, graves, discapacitantes 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 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 aun no han sido diagnosticados. “Desde la SEN llevamos afios destacando la importancia de impulsar
la creacién 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 diagnéstico 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 dltima 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 adn 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 diagnéstico e identificar grupos de pacientes para la

investigacion de nuevos tratamientos, tan necesarios cuando hablamos de enfermedades raras”
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NEUROLOGIA

¢Sabias que no es raro sufrir una ‘enfermedad rara'? Hay mas de siete mil
y 3 millones de pacientes

Mas de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su patologia
con un neurdlogo al menos una vez al afio.

El 50% de las enfermedades raras son neurolégicas
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En Europa, una enfermedad se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a menos de 1
persona por cada 2.000 habitantes, aunque mas del 80% de las enfermedades raras que se
han registrado en Orphanet -la base de datos europea sobre enfermedades raras y medicamentos

huérfanos- afectan a menos de 1 persona por cada millén de habitantes.
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Sin embargo, aunque cada enfermedad rara individualmente tenga una prevalencia baja, el
numero de personas que padecen actualmente alguna enfermedad rara es muy alto. Se
estima que las enfermedades raras afectan aproximadamente al 6% de la poblacién. Esto
equivale a méas de 400 millones de personas en todo el mundo.
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El higado graso se ceba con los jovenes, que se asocia con el desempleo y bajo nivel educativo, segiin
un estudio

La plaga de procesionarias se adelanta a la primavera: peligros, sintomas y c6mo actuar

¢Por qué aumentan los casos de sarampion en Espaiia? Los expertos llaman a la "calma”, pero "sin bajar
la guardia™

Dieta del agua, ;podemos adelgazar varios kilos a la semana sin pasar hambre?
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= En Espaia, unos 3 millones de personas padecen alguna de las mas de 7.000 enfermedades
raras que se han descrito hasta la fecha.

= Segun los datos que facilita la Sociedad Espafola de Neurologia (SEN), casi el 50% de ellas son
enfermedades neuroloégicas.
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Y no solo eso. Los neurdlogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son consideradas
como neurologicas es muy comun que produzcan algun sintoma neuroldgico. Un ejemplo de ello
es que el 90% de las enfermedades pediatricas de este tipo tienen manifestaciones neurologicas
relevantes.
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Esta cifra es altisima en opinién de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que mas del
35% de las personas con enfermedades raras muestran los primeros sintomas de su
enfermedad en la infancia o la adolescencia.

No es de extrafar, por lo tanto, que neurologia sea la especialidad médica que mas demandan los
pacientes y familiares con enfermedades raras, y que mas de un 45% de ellos necesite consultar
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su enfermedad con un neurélogo, al menos una vez al afio.
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Los problemas de movimiento son comunes en las enfermedades raras neuroldgicas. / FREEPIK

Principales sintomas neurolégicos de las enfermedades raras

Como explica el doctor Angel Aledo Serrano, Coordinador del Grupo de Estudio de
Neurogenética y Enfermedades Raras de la SEN:

“Las enfermedades neurolégicas raras son un amplio grupo de enfermedades que producen
cambios en el desarrollo o degeneracion del sistema nervioso, bien por:

PUBLICIDAD

= Causas genéticas
= Procesos infecciosos o inmunoldgicos
= Causas aun desconocidas.

No obstante, y a pesar de que no se han identificado los genes responsables en todas ellas, se
estima que el 80% de las enfermedades raras tienen un origen genético”,

"Por otra parte, es muy comun que las enfermedades raras tengan algun tipo de sintomatologia
neuroldgica”, afade el experto. Y las manifestaciones serian:

= “Crisis epilépticas
= Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
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= Afectacion de musculos, coordinacion o nervios periféricos”.

Mas de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar con un neurdlogo.

Dificultades de diagndstico de las enfermedades raras

Los datos de las enfermedades raras son mas que preocupantes:

El 85% de las enfermedades raras son crénicas

El 65% generan discapacidad

En casi un 50% de los casos afectan el pronéstico vital del paciente

Son las responsables del 35% de los fallecimientos de niflos menores de un afio y de mas
del 10% de las muertes de 1 a 15 afios.

Ademas, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnéstico, por la falta de
tratamiento y por la falta de investigacion. Aunque esto esta cambiando algo en los ultimos
anos.

La brecha diagnostica y el deterioro del paciente

“Las enfermedades neurolégicas raras son dificiles de diagnosticar, principalmente porque las
pruebas necesarias, mayoritariamente genéticas, asi como la experiencia clinica para identificarlas,
no esta ampliamente disponible”, sefiala el doctor Aledo.

“La Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurologicas Raras (ERN-RND) estima que

mas de un 60% de los europeos que padecen una enfermedad neuroldgica rara adn no han sido
diagnosticados, lo que genera una brecha diagnéstica”, afhade.

= "Esta brecha diagnéstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades raras,
sean neuroldgicas o no."
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= "Actualmente, desde el inicio de los sintomas de una enfermedad rara hasta el diagnostico,
discurren unos 5 ainos, tiempo durante el cual las personas afectadas visitan a
aproximadamente unos siete profesionales distintos."

= "E|l impacto de la demora en el diagndstico puede ser significativo, ya que las personas con
enfermedades raras a menudo experimentan un deterioro progresivo de su salud y calidad de
vida mientras esperan ese diagnostico”.

Los expertos en neurologia reclaman més investigacién. / DCSTUDIO. FREEPIK.

El doctor Angel Aledo hace también énfasis en que:

= “La brecha diagnostica es mas relevante aun en los ultimos afios, puesto que existen terapias de
precisién que han demostrado su eficacia para algunos de los diagnosticos neurogenéticos. No
podemos hacer medicina de precision si no existe antes un diagnoéstico de precision, y
sabemos que un tratamiento precoz mejora el prondstico futuro para estos pacientes”.

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algin
tratamiento curativo, y este nimero se incrementa afo a aflo, con nuevos ensayos clinicos de
terapias génicas y avanzadas que cambiaran el horizonte de las personas con enfermedades raras
neuroldgicas en los préximos afos.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el
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tratamiento de estas patologias, la divulgacién y la formacion especifica para los profesionales
sanitarios y la investigacion en enfermedades raras. Ya que si bien, en la Ultima década, los
proyectos de investigacion en el ambito de las enfermedades raras han crecido mas de un 80%,
gueda aun muchisimo por avanzar”, concluye el neurélogo.

TEMAS NEUROLOGIA ENFERMEDADES ENFERMEDAD RARA DIAGNOSTICO SALUD

CComenta esta noticia)

PUBLICIDAD

Te puede interesar

GENTE

Joaquin Torres y Raul Prieto toman la decisién definitiva sobre...
2024-08-03
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La aplicacion de programas de salud cerebral ayudara
a reducir la incidencia de las enfermedades
neurologicas en Espaina

By Ana Manterias — 27/02/2025

Migrana, 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

Alrededor de 180 neurélogos y 100 enfermeras asisten a las jornadas que
se celebran el viernes 28 de febrero y el sabado 1 de marzo en Valencia y
para debatir los ultimos avances e innovaciones en | las diferentes
enfermedades neuroldgicas

Valencia, 27 de febrero de 2025.- La aplicacion de programas de salud cerebral efectivos puede ayudar a
reducir la incidencia de las enfermedades neurolégicas en Espaila, 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 Reunién 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 Reunién de Enfermeria Neuroldgica 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 Espaiola de Neurologia (SEN), ya hay mas de 20 millones
de personas en Espaiia con alguna enfermedad neuroldgical, siendo la migraiia, 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 Reunién 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 investigacién adecuada en Espaiia, 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, migrana, Parkinson, Alzheimer o epilepsia, entre otros.

https://opinandosinanestesia.es/index.php/2025/02/27/1a-aplicacion-d...
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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 dltimo ano, 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 nimero de miembros de la sociedad y estén representados el maximo de unidades y servicios de

nuestra Comunidad”, asevera el Dr. Lainez Andrés.

Acerca de Sociedad Valenciana de Neurologia

La Sociedad Valenciana de Neurologia fundada en 1985, se constituye para la promocién
racional de la Neurologia dentro de su ambito territorial, incluyendo, la asistencia
neurolégica, la formacién del médico postgraduado y de los especialistas en Neurologia,
publicaciones e investigacion, asesoria a las autoridades sanitarias, y la representacion de
todos sus socios ante la Administracion.

Entre otras actividades, lleva a cabo: elaboracion de documentos referentes a aspectos
relacionados con la Neurologia, promociéon de estudios epidemiolégicos, sesiones y
reuniones cientificas, actividades divulgativas y el establecimiento de relaciones con otras
sociedades cientificas. Integra a la mayoria de los neurdlogos que prestan sus servicios en
la sanidad publica valenciana (Agencia Valenciana de Salud), asi como los que lo hacen en
otros ambitos sanitarios.

(Fotografia de cabecera: )

Visitas: 4
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¢Sabias que no es raro sufrir una 'enfermedad rara‘? Hay mas de siete
mil y 3 millones de pacientes

Mas de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su patologia con
un neurdlogo al menos una vez al ano.

El 50% de las enfermedades raras son neurolégicas
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En Europa, una enfermedad se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a menos de 1
persona por cada 2.000 habitantes, aunque mas del 80% de las enfermedades raras que se han
registrado en Orphanet -la base de datos europea sobre enfermedades raras y medicamentos

huérfanos- afectan a menos de 1 persona por cada millon de habitantes.

PUBLICIDAD

Sin embargo, aunque cada enfermedad rara individualmente tenga una prevalencia baja, el nimero
de personas que padecen actualmente alguna enfermedad rara es muy alto. Se estima que las
enfermedades raras afectan aproximadamente al 6% de la poblacién. Esto equivale a mas de 400
millones de personas en todo el mundo.

Noticias relacionadas
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El higado graso se ceba con los jévenes, que se asocia con el desempleo y bajo nivel educativo, segtin un
estudio

La plaga de procesionarias se adelanta a la primavera: peligros, sintomas y como actuar

¢Por qué aumentan los casos de sarampién en Espafa? Los expertos llaman a la "calma", pero "sin bajar la
guardia”

Dieta del agua, ;podemos adelgazar varios kilos a la semana sin pasar hambre?

PUBLICIDAD
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= En Espafia, unos 3 millones de personas padecen alguna de las mas de 7.000 enfermedades raras que se han
descrito hasta la fecha.

= Segun los datos que facilita la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN), casi el 50% de ellas son enfermedades
neuroldgicas.
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Y no solo eso. Los neurélogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son consideradas
como neuroldgicas es muy comun que produzcan algun sintoma neuroldgico. Un ejemplo de ello es
que el 90% de las enfermedades pediatricas de este tipo tienen manifestaciones neuroldgicas
relevantes.

PUBLICIDAD

Esta cifra es altisima en opinidn de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que mas del 35% de
las personas con enfermedades raras muestran los primeros sintomas de su enfermedad en la
infancia o la adolescencia.

No es de extrafar, por lo tanto, que neurologia sea la especialidad médica que mas demandan los
pacientes y familiares con enfermedades raras, y que mas de un 45% de ellos necesite consultar su
enfermedad con un neurélogo, al menos una vez al afio.
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Los problemas de movimiento son comunes en las enfermedades raras neuroldgicas. / FREEPIK

Principales sintomas neurologicos de las enfermedades raras

5de 16 03/03/2025, 9:45



Enfermedades raras: Hay mas de siete mil y las sufren 3 millones de p... https://www.epe.es/es/salud/20250228/enfermedad-rara-existen-miles...

Como explica el doctor Angel Aledo Serrano, Coordinador del Grupo de Estudio de Neurogenética y
Enfermedades Raras de la SEN:

“Las enfermedades neurolégicas raras son un amplio grupo de enfermedades que producen
cambios en el desarrollo o degeneracion del sistema nervioso, bien por:

PUBLICIDAD

= Causas genéticas
= Procesos infecciosos o inmunoldgicos
= Causas aun desconocidas.

No obstante, y a pesar de que no se han identificado los genes responsables en todas ellas, se estima
que el 80% de las enfermedades raras tienen un origen genético”,

"Por otra parte, es muy comun que las enfermedades raras tengan algun tipo de sintomatologia
neuroldgica”, ahade el experto. Y las manifestaciones serian:

m “Crisis epilépticas

= Problemas cognitivos o del neurodesarrollo

= Afectacion de musculos, coordinacion o nervios periféricos”.
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Mas de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar con un neurélogo.

Dificultades de diagnéstico de las enfermedades raras
Los datos de las enfermedades raras son mas que preocupantes:

El 85% de las enfermedades raras son crénicas

El 65% generan discapacidad

En casi un 50% de los casos afectan el pronéstico vital del paciente

Son las responsables del 35% de los fallecimientos de nifios menores de un afio y de mas del 10% de las
muertes de 1 a 15 afios.

Ademas, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnéstico, por la falta de
tratamiento y por la falta de investigacion. Aunque esto estd cambiando algo en los ultimos afos.

La brecha diagnéstica y el deterioro del paciente

“Las enfermedades neurolégicas raras son dificiles de diagnosticar, principalmente porque las
pruebas necesarias, mayoritariamente genéticas, asi como la experiencia clinica para identificarlas, no
esta ampliamente disponible”, sefala el doctor Aledo.

“La Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neuroldgicas Raras (ERN-RND) estima que mas de

un 60% de los europeos que padecen una enfermedad neuroldgica rara ain no han sido
diagnosticados, lo que genera una brecha diagnostica”, afiade.

= "Esta brecha diagnéstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades raras, sean neuroldgicas o

no."

= "Actualmente, desde el inicio de los sintomas de una enfermedad rara hasta el diagnostico, discurren unos 5
anos, tiempo durante el cual las personas afectadas visitan a aproximadamente unos siete profesionales
distintos."

= "El impacto de la demora en el diagndstico puede ser significativo, ya que las personas con enfermedades raras
a menudo experimentan un deterioro progresivo de su salud y calidad de vida mientras esperan ese
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diagnostico”.

Los expertos en neurologia reclaman mas investigacion. / DCSTUDIO. FREEPIK.

El doctor Angel Aledo hace también énfasis en que:

= “La brecha diagndstica es mas relevante aun en los Ultimos afios, puesto que existen terapias de precisidon que
han demostrado su eficacia para algunos de los diagndsticos neurogenéticos. No podemos hacer medicina de
precision si no existe antes un diagnéstico de precision, y sabemos que un tratamiento precoz mejora el
prondstico futuro para estos pacientes”.

Aproximadamente entre el 5y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algtin tratamiento
curativo, y este niimero se incrementa afio a afio, con nuevos ensayos clinicos de terapias génicas y

avanzadas que cambiaran el horizonte de las personas con enfermedades raras neurologicas en los
préximos anos.

"Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el
tratamiento de estas patologias, la divulgacion y la formacién especifica para los profesionales
sanitarios y la investigacion en enfermedades raras. Ya que si bien, en la ultima década, los
proyectos de investigacion en el ambito de las enfermedades raras han crecido méas de un 80%, queda
aun muchisimo por avanzar”, concluye el neurélogo.
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doctoresINFORMATIVOS TELECINCO / IMAGEN: MARIANO GUTIERREZ

1 de 8 03/03/2025, 9:46



Dia Mundial de Enfermedades Raras: la investigacion, clave para mejo... https://www.telecinco.es/noticias/salud/20250228/dia-mundial-enfer...

Los familiares de pacientes subrayan que la Unica esperanza ante
una enfermedad incurable esta en la ciencia, clave para avanzar

Naiara es madre de tres hijos diagnosticados con el sindrome de
San Filippo: "Nos tocé la antiloteria"

Coincidiendo con la celebracion este viernes, 28 de febrero, del Dia
Mundial de las Enfermedades Raras, el Consejo Superior de
Investigaciones Cientificas (CSIC) ha puesto en marcha una iniciativa
pionera para conectar a pacientes y sus familiares con investigadores,
segun informa Maria Fente, que han volcado su labor en el laboratorio en
la busqueda de tratamientos para combatir esas patologias.
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(a unos tres millones de personas en Espafia) y no se conoce cura para el
95% de ellas.

MAS
| La lucha de Marta contra cinco enfermedades raras: "Estoy muerta de dolor"

Patricia, madre de una nifia con una enfermedad rara, denuncia el abandono
politico

| Prueba para detectar mas de 300 enfermedades raras en recién nacidos

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.

Espafia tiene en marcha mas de 1.050 estudios clinicos sobre estas
dolencias, con lo que esta en uno de los primeros puestos mundiales,
aunque el balance final sigue siendo insuficiente para los afectados,
porque la investigacion sélo alcanza al 20% de estas enfermedades.
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El padre de Ruth, victima de huntington, murié a los 53 anos

Ruth Blanco conocié con 15 afos el diagndstico de huntington de su
padre, que fallecio con 53 afios cuando ella tenia 28. Constato el
progresivo deterioro que provoca esta enfermedad neurodegenerativa,
que ella describe como un coctel de parkinson, alzhéimer y ELA,
comprobo y soporto el estigma 'y el sefialamiento y sobrellevo la
incertidumbre del componente hereditario hasta que se hizo el test, que

salid negativo.

7l

"Tuve que asumir el riesgo de que yo podria tener la misma enfermedad”,

sefiala. En nuestro pais hay 5.000 personas que la padecen y unas
19.000 tienen el riesgo de heredarla. 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, que a menudo soportan por ello una profunda discriminacién
social al ser confundidos con personas borrachas o drogadas.

Blanco preside hoy en dia la Asociacion Espafiola Corea Huntington -el
término corea tiene su origen en la palabra griega "choreia" (danza) y ella
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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 apuntando: "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 Espafa, 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 "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.

Tada la cnrmmmavamema andl A la Alawmala
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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 como
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 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.

Suscribete a las newsletters de Informativos Telecinco y te contamos las
noticias en tu mail.

Siguenos en nuestro canal de WhatsApp y conoce toda la actualidad al
momento.
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deterioro gradual en la memoria, el pensamiento, el
comportamiento y las habilidades sociales del individuo que la
padezca. Segun los datos de 2022 de la Sociedad Espanola de
Neurologia (SEN), alrededor de 800.000 personas sufren esta
enfermedad en Espaia, una cifra que ha ido aumentando con el
paso de los afos.

Mis GIOAS. mismo precie.

Paga lo mismo siempre,
sin sorpresas

Publicidad

Tener que lidiar con esta enfermedad es una circunstancia aleatoria,
pero un estudio publicado en la revista Nature Medicine por un
equipo de investigadores, liderados por el neurdlogo Juan Fortea, del
Hospital Sant Pau de Barcelona, sefala que se puede certificar a los
pacientes si en el futuro sufriran esta enfermedad. Para ello, los
expertos han analizado miles de muestras cerebrales de personas
fallecidas y otras pruebas diagndsticas de otros 10.000 pacientes
para analizar el efecto de llevar en el genoma dos copias del gen
de la apolipoproteina 4, o APOE4.

Dicho gen es conocido en la comunidad médica por aportar la
mayor cantidad de riesgo genético de padecer alzhéimer, aunque
hasta ahora se desconocia su alcance concreto. Durante el ensayo,
los cientificos han destacado que de 500 pacientes que contienen
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ESPANA, 28 de febrero de 2025 ::: Con Motivo del Dia Mundial de las Enfermedades Raras, 28 de febrero, la
Federacion

Espaiiola de estas patologias (FEDER) destaca los retos pendientes que tiene el abordaje de los afectados,
asi como los avances en marcha. Por su parte, la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN) destaca la

importancia de las enfermedades neuroldgicas entre las patologias poco frecuentes.

La Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) en su campaiia por el Dia Mundial de las
Enfermedades Raras, bajo el lema “pERsonas”, tiene como objetivo visibilizar la realidad y los retos a los

que se enfrentan mas de 3 millones de personas en Espafa que conviven con estas patologias.

En la presentacion del Dia Mundial de este afo, Juan Carrién, presidente de FEDER y su Fundacién, ha
recordado la importancia de que la Organizacién Mundial de la Salud (OMS) adopte una resolucion
especifica sobre enfermedades raras en 2025 para avanzar en su reconocimiento y garantizar una
cobertura universal.

“Cada paso que damos es una oportunidad para mejorar la vida de quienes conviven con una enfermedad
rara. Es urgente reforzar la coordinacién internacional y consolidar estrategias nacionales como la

actualizacién de la Estrategia sobre Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud”, ha defendido
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Carrion.

David Sanchez, tesorero de FEDER, ha explicado a EFEsalud que el lema de la campafia es muy adecuado

ya que muchas veces se habla de enfermos, de pacientes, pero, por encima de todo, son personas.

“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 mayoria, sino para
todos. Y ese es el foco de este afio: visibilizar que somos personas y que todos merecemos un mundo

accesible e inclusivo”, sefiala Sanchez.
.. Los desafios clave
FEDER ha destacado los principales retos a los que se enfrentan las personas con enfermedades raras:

Retraso en el diagndstico: Seis afios es el tiempo medio de espera para obtener un diagndstico en Espaiia.
Esto agrava la situacion de los pacientes y dificulta el acceso a tratamientos. La organizacién ha
reivindicado la necesidad de consolidar programas especializados para acelerar el diagndstico y garantizar
la equidad en todas las comunidades auténomas.

Acceso desigual a tratamientos: Solo el 6 % de las enfermedades raras cuentan con farmacos especificos
y, aunque en Europa hay 147 medicamentos huérfanos autorizados, solo 85 estan 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 investigacién en enfermedades raras en
Espania.

Investigacion insuficiente: Solo el 20 % de las enfermedades raras estdn siendo investigadas. Segun datos
del Instituto Nacional de Estadistica (INE), la cifra que Espafia dedica a I+D+| supone un 1,49 de su PIB. Por
este motivo, Carrién ha solicitado incrementar la inversién publica y fomentar la participacién privada con
incentivos, como por ejemplo, la declaracion de un Acontecimientos de Excepcional Interés Publico en
investigacion en enfermedades raras, que motiven nuevas investigaciones que permitan entender estas
patologias e identificar nuevos tratamientos.

Abordaje social: Este abordaje de las enfermedades raras desde estos tres ejes debe ir acompaiiado de la
participacion de los pacientes en aquellas decisiones que les afecten, asi como una visién 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 depresién hasta tres veces méas que el resto de la poblacién.
Y es que la enfermedad no solo son sintomas, el diagnédstico o el tratamiento.
::La enfermedad también:

Condiciona el desarrollo educativo y profesional: El 43 % de las personas afirman haberse sentido
discriminadas en algun momento como consecuencia de su enfermedad. Mas del 40 % en el entorno
educativo y casi el 30 % en el acceso al empleo. De hecho, sélo un 34 % de las personas con enfermedades
raras en edad de trabajar cuenta con un empleo.

Influye en la percepcion social y personal de quién convive con la enfermedad. De hecho, el 45 % de las

personas afirman haberse sentido discriminadas en algin momento de su vida como consecuencia de su
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enfermedad.

Impacta en la economia 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 mas del 20 % de los ingresos
para casi el 30 % de estas familias.

Limita el desarrollo social del paciente y su familia: Mds de la mitad de las personas con enfermedades
raras perciben discriminacion en sus relaciones sociales, una cuestién que también afecta a otros
entornos como las actividades culturales o de ocio.

Actividades del Dia Mundial

David Sanchez, tesorero de FEDER, explica que han estado celebrando actos durante estos dias alo largo 'y

ancho de la geografia con motivo del Dia Mundial, 28 de febrero.

Ademas el acto central, en el que participa la reina Letizia, se llevard a cabo el préximo martes 4 de marzo

en Oviedo.
Enfermedades neuroldgicas

Con motivo de este Dia Mundial, segun datos de la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN), entre el 6 % y
el 8 % de la poblacion espafiola podria verse afectada por una enfermedad rara en algin momento de su

vida, una enfermedad que muchas veces carece de diagndstico y tratamiento.

Ademsds, la OMS sefiala que se han identificado mas de 9.000 enfermedades raras, de las cuales cerca del

50 % son neuroldgicas y aproximadamente el 20 % neuromusculares raras.

También, en las que no son de origen neurolégico es frecuente el desarrollo de sintomatologia neurolégica,
pues se estima que el 90 % de las enfermedades raras pediatricas presentan manifestaciones

neuroldgicas relevantes.

Desde la SEN prestan especial atencién a esta cuestion ya que el Atlas de Mortalidad por Enfermedades
Raras en Espania sefiala que mas del 40 % de los fallecimientos por estas patologias se deben a

enfermedades neuroldgicas.
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Revelan vinculos ocultos entre genes y enfermedades,
algunas de ellas ultra raras

EL 100.000 Genomes Project logré identificar asociaciones desconocidas
entre genes y varios tipos de enfermedades.

EL TIEMPO

LI

|

LI

Revelan vinculos ocultos entre genes
y enfermedades, algunas de ellas
ultra raras

111

il

El 100.000 Genomes Project logro identificar asociaciones
desconacidas entre genes y varios tipos de enfermedades.
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Analizaron las variantes que codifican proteinas empleando los genomas completos de 34 851 casos y sus

familias. Foto: iStock
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A pesar de los avances en la secuenciacion genomica de las ultimas
décadas, a dia de hoy hasta el 80 por ciento 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.

LEA TAMBIEN

Obtienen el mapa completo de las recombinaciones del ADN humano,
hito en la diversidad genética

AGENCIA SINC

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
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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.

Lograron descubrir 141 nuevas asociaciones entre enfermedades y genes.
FOTO:ISTOCK
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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 Espanola
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 anos y, en el 20% de los casos, puede tardar mas de 107, afiade 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
sefalo un grado de certidumbre alto en, al menos, 69 de ellas.

En su articulo de Nature, 1as genetistas Cipriani y Vestito aportan varios
hallazgos clave sobre las relacion entre cinco genes—UNCI3A, RBFOX3,
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sindrome de Charcot-Marie-Tooth, una enfermedad rara que suele
producir la deformacion del pie o atrofia en las piernas. Por tltimo, las
variantes en POMK se asociaron con trastornos del desarrollo ocular.

LEA TAMBIEN

Un cientifico colombiano se convierte en el primer latino en la junta
directiva de la Fundacidn Suiza de Orquideas

ALEJANDRA LOPEZ PLAZAS

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 nucleotido 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 tamafno de muestra
necesario para realizar pruebas estadisticas robustas.

En resumen, son necesarios esfuerzos de secuenciacion aiin 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.

AGENCIA SINC
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Enfermedades raras

Individualmente su incidencia es muy baja, pero se estima que millones de personas sufren alguna de las
mas de 7.000 enfermedades raras o poco comunes detectadas en el mundo. Inférmate y vactinate contra
la indiferencia.

Qué son las enfermedades raras

1. QUE SON LAS ENFERMHRSMW‘&WEBCONSULTAS.COM/ENFERM EDADES-RARAS/ENFERMEDADES-RARAS-2764)

2. LAS ENFERMEDADES RARAS EN EL CINE (HTTPS://WWW.WEBCONSULTAS.COM/ENFERMEDADES-RARAS/
ENFERMEDADES-RARAS-GRANDES-DESCONOCIDAS-2765)
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® ¢Qué son las enfermedades raras?

Las enfermedades raras son aquellas cuya incidencia es de menos de un caso por cada 2.000 personas (https://

www.ciberer.es/quienes-somos/enfermedades-raras) 1 0, dicho de otra manera, las que contabilizan menos de

cinco casos por cada 10.000 habitantes (https://www.enfermedades-raras.org/enfermedades-raras/conoce-mas-sobre-

er/preguntas-frecuentes). Se han identificado mas de siete mil enfermedades raras o poco frecuentes (https://

www.nih.gov/about-nih/what-we-do/nih-turning-discovery-into-health/promise-precision-medicine/rare-diseases) 2, de

las cudles solo unas 500 tienen tratamientos aprobados. Y aunque tomadas individualmente pueda parecer que
inciden sobre un pequefio grupo de la poblacion, se estima que afectan al 7% de la poblacion mundial. Sélo en
Espafa hay 3.000.000 de personas afectadas (https://www.sen.es/saladeprensa/pdf/Link471.pdf) 3 por alguna de

estas patologias, 3,5 millones en Argentina, 8 millones de mexicanos, y entre 27 y 36 millones en Europa

(https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks/rare-diseases en) 4, y unos 300 millones

en todo el planeta (https://www.thelancet.com/journals/langlo/article/P11S2214-109X%(24)00056-1/fulltext) 5.

PUBLICIDAD

Ademas, seguin la Sociedad Espanola de Neurologia (SEN)_(https://www.sen.es/saladeprensa/pdf/Link432.pdf) &, casi

el 50% son enfermedades neuroldgicas o cursan con afectacion neuroldgica, y en el caso de Europa mas del
80% de las enfermedades raras registradas en la base de datos europea sobre enfermedades raras y

medicamentos huérfanos (Orphanet) (https://www.orpha.net/es) I afectan a menos de una persona por cada
millén de habitantes.

Esta estimacion de la incidencia de este tipo de patologias a nivel mundial se ha obtenido gracias a la
mencionada Orphanet, en la que se registra la mayor cantidad de datos epidemioldgicos procedentes de la
literatura cientifica, segtin un estudio publicado en la revista European Journal of Human Genetics (https://

www.nature.com/articles/d41573-019-00180-y) &, que ha sido el primero en analizar con tanta precision los datos

disponibles sobre enfermedades raras. Por su lado, la Organizacion Nacional de Enfermedades Raras (NORD)
ofrece una base de datos de aproximadamente 1.200 informes sobre enfermedades raras (https://

rarediseases.org/rare-diseases/?filter by=letter&starts with=0-9) 2 escritas en un lenguaje amigable para el paciente
en su sitio web, www.rarediseases.org. Otro de los listados mas completo de enfermedades raras en los que
encontrar informacién de utilidad para pacientes y familiares se encuentra en el sitio web del Centro de
informacién sobre enfermedades raras y genéticas (GARD)_(https://rarediseases.info.nih.gov/diseases) 10 de los NIH.

PUBLICIDAD
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Por lo general, las enfermedades raras se caracterizan, ademas, por ser graves, cronicas, degenerativas e
incapacitantes. En casi dos de cada tres casos aparecen de forma precoz, en los dos primeros afios de vida.
Uno de cada cinco afectados afronta dolores crénicos, y en la mitad de los pacientes afecta al desarrollo de
déficit motor, sensorial o intelectual, lo que origina una discapacidad en su autonomia en un tercio de los

casos.

Ademas, muchos de los enfermos ni siquiera saben qué enfermedad padecen, por la dificultad que entrafa el
diagnostico de afecciones de las que se dispone de pocos datos (se tiene conocimiento médico y cientifico de
menos del 30%) —la media para diagnosticar estas patologias en Espafa es de seis afios (https://
ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-022-02530-3) 11, y de casi cinco aios en Europa (https://
www.nature.com/articles/s41431-024-01604-z) 12, y un 20% tarda hasta 10 afios en obtener un diagnéstico—, y por

la escasez de profesionales con formacidn especifica en la zona de residencia de los pacientes, que se
encuentran dispersos geograficamente, lo que complica aun mas su atencion personalizada una vez
determinado su mal. En Espafa, por ejemplo, menos de un 5% de estos pacientes dispone de tratamiento.

PUBLICIDAD

En este sentido, las consecuencias del retraso en el diagnostico pueden ser graves para el paciente, que se ve
privado "de poder acceder a opciones terapéuticas oportunas con el consiguiente empeoramiento clinico o
secuelas que se podrian haber evitado. Algo que ocurre actualmente al 27% de los pacientes, a pesar de en los
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En aproximadamente ocho de cada diez casos la causa suele ser genética (https://www.elsevier.es/es-revista-revista-
medica-clinica-las-condes-202-articulo-las-enfermedades-raras-S0716864015000905) 14, aunque agentes infecciosos,

factores ambientales, y otras causas desconocidas pueden ser el origen de una enfermedad rara.
Aproximadamente entre el 45% y el 50% de las patologias poco comunes presenta sintomas neurologicos,

y mas de la mitad empiezan a manifestarse durante la infancia. La mayoria de ellas son bastante graves y
discapacitantes (el 75% de los afectados tiene algun grado de dependencia, y mas del 80% discapacidad fisica

o emocional), degenerativas, cronicas (el 85%), o directamente mortales (en un 50% de los casos).

PUBLICIDAD

En el 70% de los casos, las enfermedades raras suelen aparecer en la edad pediatrica (https;//www.eurordis.org/

information-support/what-is-a-rare-disease/) 15. Sin embargo, su prevalencia es mayor en los adultos que en los

nifos, debido a la alta mortalidad de algunas enfermedades infantiles graves —son las responsables del 35% de
las muertes antes del afio de vida, del 10% entre 1y 5 afios y el 12% entre los 5y 15 afios—-y de la relativa
frecuencia de ciertas patologias que aparecen a edades mas tardias.

® Principales problemas de los pacientes con enfermedades raras

Otro de los problemas evidentes a los que se enfrentan estos pacientes es la falta de tratamientos especificos,
o el precio de los existentes, en muchos casos inalcanzables para las familias. Se estima que cuatro de cada 10
diez afectados por una enfermedad rara no recibe un tratamiento adecuado para su problema. Como admite el

Dr. Gascon, “el conocimiento médico y cientifico de las enfermedades raras es aiin muy escaso y la
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En Espana, segun datos de la Federacion Espafola de Enfermedades Raras (FEDER), el 76% de los pacientes se
han sentido discriminados (https://www.enfermedades-raras.org/actualidad/noticias/el-70-de-las-personas-con-

enfermedades-raras-que-requieren-apoyo-psicologico-son-mujeres) 16 con respecto a enfermos de patologias

comunes. Como explica Isabel Calvo, presidenta de FEDER, “el desconocimiento, la falta de informacién, la
escasez de investigacion, la precaria experiencia de los profesionales, la ausencia de especialistas y la falta de
coordinacion entre los expertos son algunas de las razones de esta discriminaciéon”, y afiade que “las
situaciones de injusticia social ocasionan el empobrecimiento de las familias, que tienen que destinar mas del
20% de sus ingresos al abordaje de la enfermedad”, lo que puede significar una media de 350€ al mes por

familia.

Para ayudar a evitar estas situaciones el 28 de febrero de 2022 la Asociacién para la Innovacién en la Atencién
y los Cuidados a Pacientes con Enfermedades Raras (AINEER) impulsada por un grupo de especialistas en
Farmacia Hospitalaria puso en marcha el Observatorio de Medicamentos Huérfanos (https://

www.webconsultas.com/curiosidades/que-son-los-medicamentos-huerfanos-13319) (Observemhe.es (https://

observemhe.es) 17), que son los farmacos destinados a diagnosticar, prevenir o tratar una enfermedad rara o
ultrarara.

PUBLICIDAD

Pero también existe un estigma social entorno a estas enfermedades y sus pacientes (https://www.thelancet.com/

journals/langlo/article/Pl1S2214-109X(24)00219-5/fulltext) 18 que genera desigualdad, marginacién, discriminacion y

exclusion. Un problema especialmente desafiante en la infancia, tal y como han demostrado trabajos como una
encuesta realizada entre padres australianos de nifios y adolescentes con enfermedades raras (https://
www.tandfonline.com/doi/full/10.1080/13603116.2021.1888323) 19, cuyos resultados mostraron que el 75,6% de los

participantes experimento estigmatizacion y casi la mitad (46,4%) informd que su hijo fue acosado, mientras
que el 43,9% reconocid que su hijo enfrentaba problemas de salud mental, y uno de cada cuatro no practicaba
deportes ni realizada actividades extracurriculares por este motivo.

Por otro lado, con motivo de la celebracion del Dia Mundial de las Enfermedades Raras (https://

www.rarediseaseday.org/) 29, (el 28 de febrero) la FEDER, junto a otros colectivos, suele difundir una campafa de

sensibilizacién con el objetivo de concienciar a la sociedad para que, a través del conocimiento de estas
patologias, se comprendan mejor los problemas a los que se enfrentan los afectados y se pongan medios para
garantizar sus derechos. En 2025 FEDER ha lanzado la campafa ‘Desenmascara Las Raras' (https://

www.enfermedades-raras.org/actualidad/noticias/desenmascara-las-raras-respuesta-la-necesidad-de-visibilizar-las-

enfermedades-raras-en-espana) 21 para visibilizar la realidad de los tres millones de personas que viven con una
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Las enfermedades raras en el cine (https://www.webconsultas.com/enfermedades-raras/enfermedades-raras-
grandes-desconocidas-2765)
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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.

Viven con fecha de caducidad, porque desde que aparecen los
primeros sintomas hasta que mueren apenas pasan quince anos, un
periodo durante el que sufren una degradacién 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 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

Cookies soportan por ello una profunda discriminacién al ser confundidos con
personas borrachas o drogadas. Y los testimonios de quienes han sido
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expulsados de un bar, de un autobs, de quienes no han sido atendidos
en un banco o no han podido coger un taxi se amontonan.

Coincidiendo con la celebracién -hoy- 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
blsqueda de tratamientos para combatir esas patologias.

La Sociedad Espaiiola 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
poblaciéon mundial (a unos tres millones de personas en Espaila); y no
se conoce cura para el 95 por ciento de ellas.

Ad

LOS EFECTOS DE UN DIAGNOSTICO 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 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 diagnoéstico de huntington de su
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padre, que falleci6 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
soport0 el estigma y el selalamiento; y sobrellevo la incertidumbre del
componente hereditario hasta que se hizo el test. Es negativo.

Hoy preside la Asociacién Espaiiola 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 Ginica
esperanza, ante una enfermedad incurable, radica en la cienciayen 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 ilusionantey
motivador que resulta para los investigadores poner cara a los
pacientes que se podrian beneficiar de los avances que se atisban en
los laboratorios.

Ad

¢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
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de la investigacioén basica a la clinica, para terminar afirmando: "estoy
convencido de que acabara habiendo una cura parala enfermedad”.

El investigador insiste en lanzar un mensaje optimista y positivoy en
la existencia de varios ensayos clinicos en el mundo, entre ellos uno en
Espaiia, coordinado desde el Hospital Virgen del Rocio de Sevilla
(proyecto Huntian), que deriva de una investigacién 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 mutacién 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.

Ad

TODA LA ESPERANZA ESTA EN LA CIENCIA

"Toda nuestra esperanza esta en la ciencia", ha manifestado Ruth
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Blanco, y ha valorado el compromisoy 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 diagnéstico cuando ya
tienes un proyecto vital estructurado (familia, hijos, trabajo, hipoteca,
ete).

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 comin conocimientos y sentimientos, y han lanzado un
mensaje atronador reclamando la empatia de la sociedad, inversiones,
una mayor informacién que evite la confusion y que se destierren
todos los estigmas asociados a cualquier enfermedad.

Ad

Huntington | | Enfermedades raras

Sentimiento general
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2 Enfermedad de Huntington.- Fuente externa.-

Compartir: @ @ O f@ B

EL NUEVO DIARIO, MADRID.- Viven con fecha de caducidad, porque desde
que aparecen los primeros sintomas hasta que mueren apenas pasan
quince anos, un periodo durante el que sufren una degradacion fisica y
cognitiva progresiva, pero lo hacen ademas luchando contra el estigmay
el senalamiento 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
Espana 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.

mgid
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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 -hoy- del Dia Mundial de las
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Enfermedades Raras, la Red espanola 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 Espanola 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 poblaciéon mundial (a
unos tres millones de personas en Espana); y no se conoce cura para el 95
por ciento de ellas.

Los efectos de un diagnéstico tardio

5de 14 03/03/2025, 9:54



Huntington: Una patologia neurodegenerativa y hereditaria catalogad... https://elnuevodiario.com.do/enfermedad-de-huntington-una-patologi...

La ausencia de diagnodstico -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 conocio con 15 anos el diagndstico de huntington de su
padre, que fallecid cuando ella tenia 28; constatd el progresivo deterioro
gue provoca esta enfermedad neurodegenerativa, que ella describe como
un coctel de parkinson, alzhéimer y ELA; comprobod y soportd el estigma 'y
el sehalamiento; y sobrellevd la incertidumbre del componente hereditario
hasta que se hizo el test. Es negativo.

Hoy preside la Asociacion Espanola Corea Huntington -el término corea
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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 anos investiga el huntington en el Centro de
Biologia Molecular Severo Ochoa, y charlan de lo ilusionante y motivador
gue resulta para los investigadores poner cara a los pacientes que se
podrian beneficiar de los avances que se atisban en los laboratorios.

Resumen diario de noticias

Recibe en tu correo las noticias mas importantes del dia

Correo electronico
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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 |a
investigacion basica a la clinica, para terminar afirmando: «estoy
convencido de que acabara habiendo una cura para la enfermedady».

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 Espana, 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 v técnico pero aue nace de una prueba de concepto realizada ¢
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su laboratorio hace 25 anos.

Probaron en un modelo animal (un raton) la posibilidad de «encender» o
de «apagar» el gen que arrastra esa mutacion para demostrar que es
posible revertir la enfermedad frenando la expresidon 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 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
como 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 |a 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
gue evite la confusion y que se destierren todos los estigmas asociados a
cualquier enfermedad.

Seccién Portada, Salud
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Encefalitis: Cada aio se detectan en Espaiia 600 nuevos casos, con altas tasas de
secuelas

En: Noticias

Redaccién, 25-02-2025.- La encefalitis significa inflamacién del cerebro, el cerebro tiene su propio sistema de defensa como son las meninges
y la microglia pero a veces esta defensa falla y se produce infeccién del mismo.

La encefalitis es una enfermedad poco frecuente, pero de extrema gravedad. Se trata de una inflamacion del parénquima cerebral que se
manifiesta con sintomas neurolégicos como alteracién de la conciencia, comportamiento, déficits motores o sensoriales, trastornos del
habla y convulsiones, ademas de signos infecciosos como la fiebre. Su diagnéstico temprano es basico para mejorar la supervivencia y minimizar

secuelas.

Segln datos de la Sociedad Espaiiola de Neurologia en 2024, cada afio se detectan en Espafia aproximadamente 600 nuevos casos de
encefalitis, con secuelas en mas del 20% de los supervivientes y tasas de mortalidad significativas.

‘ ‘ «La encefalitis sigue siendo una patologia infradiagnosticada debido a la dificultad en su
identificacion. La deteccion rapida y el tratamiento precoz son clave para la evolucion del paciente»,
afirma la neurdéloga con amplia experiencia en trastornos neurolégicos complejos, Rebeca
Fernadndez, del Hospital Universitario la Luz de Madrid.

Tal y como recoge Quirénsalud, la causa de la encefalitis permanece desconocida en la mitad de los casos. Las encefalitis infecciosas son las mas
frecuentes, pero la investigacion destaca el papel de las autoinmunes, asociadas a procesos oncolégicos en mama, pulmén o colon, también

1+

a procesos de enfermedad sistémica como la vasculitis.

1de?2 03/03/2025, 9:56



Encefalitis: Cada afio se detectan en Espafia 600 nuevos casos, con alta...

2de?2

«Es fundamental seguir investigando y mejorar el acceso a pruebas diagndsticas para detectar estas
formas autoinmunes, ya que un tratamiento especifico puede marcar la diferencia en la
recuperacion del paciente», sefiala la neurdloga.
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Vivir con fecha de caducidad y
combatir (ademas) el estigma

Agencia EFE

6-7 minutos

Raul Casado

Madrid, 28 feb (EFE).- Viven con fecha de caducidad, porque desde
que aparecen los primeros sintomas hasta que mueren apenas
pasan quince anos, un periodo durante el que sufren una
degradacion 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 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
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amontonan.

Coincidiendo con la celebracion -hoy- del Dia Mundial de las
Enfermedades Raras, la Red espariola 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 laboren el
laboratorio en la busqueda de tratamientos para combatir esas
patologias.

La Sociedad Espariiola 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 Espania); y
no se conoce cura para el 95 por ciento de ellas.

Los efectos de un diagndstico tardio

La ausencia de diagndstico -debido al desconocimiento que rodea
estas patologias, a la dificultad de acceso a la informacion necesaria
o0 a la localizacién 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 conocié con 15 afios el diagnostico 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, alzhéimery ELA; comprobdy
soportd el estigma y el sefialamiento; y sobrellevo la incertidumbre del
componente hereditario hasta que se hizo el test. Es negativo.

Hoy preside la Asociacion Esparola 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

about:reader?url=https%3 A%2F%2Fes-us.noticias.yahoo.com%2Fviv...
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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, radicaen la
ciencia y en la investigacion.

Ruth se ha vuelto a encontrar con José Javier Lucas, el investigador
del CSIC que desde hace 30 aios 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
gue 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 Espana, coordinado desde el Hospital

about:reader?url=https%3 A%2F%2Fes-us.noticias.yahoo.com%2Fviv...
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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
geénico" 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 "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 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 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
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ciencia tras varias décadas de investigacion y los cientificos se han
acercado alas 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 informacién que evite la confusion y que se
destierren todos los estigmas asociados a cualquier enfermedad.

(c) Agencia EFE
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un periodo durante el que sufren una degradacion 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
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 sufreny proyectan los pacientes, y a menudo soportan por ello una
profunda discriminacién 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.
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Imagen de archivo de una manifestacion de colectivos de familiares de personas con enfermedades
raras. EFE/ Elvira Urquijo A.
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laboratorio en la busqueda de tratamientos para combatir esas patologias.

La Sociedad Espafiiola 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 neuroldégico. 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

La ausencia de diagndstico -debido al desconocimiento que rodea estas
patologias, a la dificultad de acceso a la informacién necesariao ala
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. Constato el progresivo deterioro que provoca
esta enfermedad neurodegenerativa, que ella describe como un céctel de
parkinson, alzhéimer y ELA. También comprobd y soporto el estigma'y el
sefialamiento y sobrellevo la incertidumbre del componente hereditario hasta
que se hizo el test. Es negativo.
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Madrid (EFE).- El Congreso ha aprobado «por fin» la ley
ELA, que servira de «punta de lanza» a otras enfermedades
similares, con el consenso de toda la Cdmara que ha urgido
ahora al Gobierno a que le dedique una dotacion suficiente
y elabore en el plazo de un afio un «buen» reglamento que
concrete el ... Sigue leyendo

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 ella 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
cienciay en la investigacion.

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. 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. Afirma que esta «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 ellc
uno en Espafa, coordinado desde el Hospital Virgen del Rocio de Sevilla
(proyecto Huntian). Deriva de una investigacion realizada en su laboratorio y se

basa en una terapia combinada de dos vitaminas (tiamina y biotina) en Cookies
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Imagen de archivo de un laboratorio del Centro de Investigacion Biomédica de La Rioja. EFE/ Raquel
Manzanares

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 4y 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
afnos.

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 expresién 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 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. También los recursos que se estan destinando

para encontrar dianas terapéuticas o tratamientos que consigan frenar y hasta
revertir la enfermedad. Cookies
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Vista de un cultivo en una imagen de archivo. EFE/Chema Moya

Los hijos de los enfermos de huntington tienen un 50 por ciento de
posibilidades de heredar esa mutacion genética, ha explicado Ruth Blanco. Se
detiene 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
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 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 confusidn y que se destierren todos los estigmas asociados a cualquier
enfermedad.

Otras noticias Espana, Salud

Enfermedades raras, Investigacion
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Revelan vinculos ocultos entre genes y enfermedades, algunas de ellas ultra raras

o EI 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 Umdo / Amy Taylor / Fllckr

dad

A pesar de los avances en la secuenciacion gendmica de las ultimas décadas, a dia de hoy hasta el 80 % de los pacientes con enfer
se debe a la falta de informacion existente sobre los vinculos que relacionan a una enfermedad con las anomalias genéticas que la provocan.

raras siguen sin tener un diagndstico. A menudo, esto

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 genémicos a gran escala
para abrir nuevas posibilidades diagnosticas para los pacientes con enfermedades raras.

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 iaci 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 diagndsticos 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 Espaiiola 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 107, aiade 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 iaci entre enfermedades y genes.

En concreto, geneBurdenRD se aplicé 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 tltimas asociaciones, un filtrado adicional sefialé un grado de certidumbre alto en, al menos, 69 de ellas.

En su articulo de Nature, las genetistasCipriani 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 == APDBC2 ~na
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. P« Privacidad
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variantes en POMK se asociaron con trastornos del desarrollo ocular.

Desafios en la genética de estas enfermedades

Sin embargo, el estudio también dest limit 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 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 atin 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, E.F. et al. Rare disease gene association discovery in the 100,000 Genomes Project. Nature (2025).
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Imagen de archivo de una silla de ruedas. EFE/J.J. Guillén

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

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
Espaiia 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.

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.
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Coincidiendo con la celebracién -hoy- 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.
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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
neurologico. 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

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 conoci6 con 15 afios el diagnostico de huntington
de su padre, que falleci6 cuando ella tenia 28. Constato el
progresivo  deterioro que provoca esta enfermedad
neurodegenerativa, que ella describe como un coctel de
parkinson, alzhéimer y ELA. También comprobd y soporto el
estigma y el sefalamiento y sobrellevd la incertidumbre del

componente hereditario hasta que se hizo el test. Es negativo.

También puede leer: El papa sufre un crisis “repentina” en su

dia 15 en el hospital

Hoy preside la Asociaciéon 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 ella trata de
mejorar la vida de los pacientes y sus familias y de luchar
contra el estigma, y hatLos ancianos en San Sebasti¢ ¢n De Los Reyes
enfermedad incurabletienen derecho a audifonos invisibles este mes
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investigador del CSIC que desde hace 30 afios investiga el
huntington en el Centro de Biologia Molecular Severo Ochoa.
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. Afirma que esta «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 Espania,
coordinado desde el Hospital Virgen del Rocio de Sevilla
(proyecto Huntian). 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.

_ Los ancianos en San Sebasti¢ ¢n De Los Reyes
Imagen de archivo de Utjenen derecho a audifonos invisibles este mes
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«silenciamiento génico» o «apagar» el gen responsable de la
enfermedad (el gen «HTT» localizado en el cromosoma 4 y
gue 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 raton) la posibilidad de
«encender» 0 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 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.
También los recursos que se estan destinando para encontrar
dianas terapéuticas o tratamientos que consigan frenar y hasta

revertir la enfermedad.
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explicado Ruth Blanco. Se detiene a detallar la trascendencia
de vivir la enfermedad de un progenitor sabiendo que tiene
«fecha de caducidad» y conociendo cédmo 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 investigacion y los
cientificos se han acercado a las inquietudes y las esperanzas
de los enfermos. Han puesto en comudn conocimientos y
sentimientos, y han lanzado un mensaje atronador reclamando
la empatia de la sociedad, inversiones, una mayor informacion
qgue evite la confusion y que se destierren todos los estigmas

asociados a cualquier enfermedad.

Siguenos en nuestras redes sociales como periodicohoyrd

EFE
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