
NEUROLOGÍA

El 50% de las enfermedades raras son neurológicas
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Celebra el Carnaval con Diario de Mallorca: suscríbete durante un año por 23,99 euros

Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su patología con
un neurólogo al menos una vez al año.

OFERTA
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En Europa, una  se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a menos de 1
persona por cada 2.000 habitantes, aunque más del 80% de las enfermedades raras que se han
registrado en  -la base de datos europea sobre enfermedades raras y medicamentos
huérfanos- afectan a menos de 1 persona por cada millón de habitantes. 

Sin embargo, aunque cada enfermedad rara individualmente tenga una prevalencia baja, el número
de personas que padecen actualmente alguna enfermedad rara es muy alto. Se estima que las
enfermedades raras afectan aproximadamente al 6% de la población. Esto equivale a más de 400
millones de personas en todo el mundo. 
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Y no solo eso. Los neurólogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son consideradas
como neurológicas es muy común que produzcan algún síntoma neurológico. Un ejemplo de ello es
que el 90% de las enfermedades pediátricas de este tipo tienen manifestaciones neurológicas
relevantes. 

El hígado graso se ceba con los jóvenes, que se asocia con el desempleo y bajo nivel educativo, según un
estudio

La plaga de procesionarias se adelanta a la primavera: peligros, síntomas y cómo actuar

¿Por qué aumentan los casos de sarampión en España? 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 España, unos 3 millones de personas padecen alguna de las más de 7.000 enfermedades
raras que se han descrito hasta la fecha.
Según los datos que facilita la , casi el 50% de ellas sonSociedad Española de Neurología (SEN)
enfermedades neurológicas.
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Esta cifra es altísima en opinión de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que más del 35% de
las personas con enfermedades raras muestran los primeros síntomas de su enfermedad en la
infancia o la . 

No es de extrañar, por lo tanto, que neurología sea la especialidad médica que más demandan los
pacientes y familiares con enfermedades raras, y que más de un 45% de ellos necesite consultar su
enfermedad con un neurólogo, al menos una vez al año.
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Los problemas de movimiento son comunes en las enfermedades raras neurológicas. / FREEPIK

Como explica el doctor Ángel Aledo Serrano, Coordinador del 
:

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

Grupo de Estudio de Neurogenética y
Enfermedades Raras de la SEN
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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 común que las enfermedades raras tengan algún tipo de sintomatología
neurológica”, añade el experto. Y las manifestaciones serían:

Causas genéticas
Procesos infecciosos o inmunológicos
Causas aún desconocidas.

“Crisis epilépticas
Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
Afectación de músculos, coordinación o nervios periféricos”.
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Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar con un neurólogo.

Los datos de las enfermedades raras son más que preocupantes:

Además, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnóstico, por la falta de
tratamiento y por la falta de investigación. Aunque esto está cambiando algo en los últimos años.

“Las enfermedades neurológicas raras son difíciles de diagnosticar, principalmente porque las
pruebas necesarias, mayoritariamente genéticas, así como la experiencia clínica para identificarlas, no
está ampliamente disponible”, señala el doctor Aledo. 

“La  estima que más de
un 60% de los europeos que padecen una enfermedad neurológica rara aún no han sido
diagnosticados, lo que genera una brecha diagnóstica”, añade.

El 85% de las enfermedades raras son crónicas
El 65% generan discapacidad
En casi un 50% de los casos afectan el pronóstico vital del paciente
Son las responsables del 35% de los fallecimientos de niños menores de un año y de más del
10% de las muertes de 1 a 15 años. 

Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurológicas Raras (ERN-RND)

“Esta brecha diagnóstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades raras, sean
neurológicas o no."
"Actualmente, desde el inicio de los síntomas de una enfermedad rara hasta el diagnóstico, discurren
unos 5 años, tiempo durante el cual las personas afectadas visitan a aproximadamente unos siete
profesionales distintos."
"El impacto de la demora en el diagnóstico puede ser significativo, ya que las personas con
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Los expertos en neurología reclaman más investigación. / DCSTUDIO. FREEPIK.

El doctor Ángel Aledo hace también énfasis en que:

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algún tratamiento
curativo, y este número se incrementa año a año, con nuevos ensayos clínicos de terapias génicas y
avanzadas que cambiarán el horizonte de las personas con enfermedades raras neurológicas en los
próximos años.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el
tratamiento de estas patologías, la divulgación y la formación específica para los profesionales
sanitarios y la investigación en enfermedades raras. Ya que si bien, en la última década, los
proyectos de investigación en el ámbito de las enfermedades raras han crecido más de un 80%, queda
aún muchísimo por avanzar”, concluye el neurólogo. 

enfermedades raras a menudo experimentan un deterioro progresivo de su salud y calidad de
vida mientras esperan ese diagnóstico”.

“La brecha diagnóstica es más relevante aún en los últimos años, puesto que existen terapias de
precisión que han demostrado su eficacia para algunos de los diagnósticos neurogenéticos. No
podemos hacer medicina de precisión si no existe antes un diagnóstico de precisión, y sabemos
que un tratamiento precoz mejora el pronóstico futuro para estos pacientes”. 
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NEUROLOGÍA

El 50% de las enfermedades raras son neurológicas

Clínicas de Fisioterapia Dietas Fitness Vida equilibrium Cuidamos tu salud

Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su patología
con un neurólogo al menos una vez al año.
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PUBLICIDAD

En Europa, una  se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a menos de 1
persona por cada 2.000 habitantes, aunque más del 80% de las enfermedades raras que se
han registrado en  -la base de datos europea sobre enfermedades raras y medicamentos
huérfanos- afectan a menos de 1 persona por cada millón de habitantes. 

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

28 FEB 2025 15:00 Actualizada 28 FEB 2025 15:03
Rebeca Gil

0

 enfermedad

Orphanet

PUBLICIDAD

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

2 de 16 03/03/2025, 9:43



Noticias relacionadas

El hígado graso se ceba con los jóvenes, que se asocia con el desempleo y bajo nivel educativo, según
un estudio

La plaga de procesionarias se adelanta a la primavera: peligros, síntomas y cómo actuar

¿Por qué aumentan los casos de sarampión en España? 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 España, unos 3 millones de personas padecen alguna de las más de 7.000 enfermedades
raras que se han descrito hasta la fecha.
Según los datos que facilita la , casi el 50% de ellas sonSociedad Española de Neurología (SEN)
enfermedades neurológicas.
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Y no solo eso. Los neurólogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son consideradas
como neurológicas es muy común que produzcan algún síntoma neurológico. Un ejemplo de ello
es que el 90% de las enfermedades pediátricas de este tipo tienen manifestaciones neurológicas
relevantes. 

Esta cifra es altísima en opinión de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que más del
35% de las personas con enfermedades raras muestran los primeros síntomas de su
enfermedad en la infancia o la . 

No es de extrañar, por lo tanto, que neurología sea la especialidad médica que más demandan los
pacientes y familiares con enfermedades raras, y que más de un 45% de ellos necesite consultar
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su enfermedad con un neurólogo, al menos una vez al año.
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Los problemas de movimiento son comunes en las enfermedades raras neurológicas. / FREEPIK

Como explica el doctor Ángel Aledo Serrano, Coordinador del 
:

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

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 común que las enfermedades raras tengan algún tipo de sintomatología
neurológica”, añade el experto. Y las manifestaciones serían:

Grupo de Estudio de
Neurogenética y Enfermedades Raras de la SEN

Causas genéticas
Procesos infecciosos o inmunológicos
Causas aún desconocidas.

“Crisis epilépticas
Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
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Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar con un neurólogo.

Los datos de las enfermedades raras son más que preocupantes:

Además, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnóstico, por la falta de
tratamiento y por la falta de investigación. Aunque esto está cambiando algo en los últimos
años.

“Las enfermedades neurológicas raras son difíciles de diagnosticar, principalmente porque las
pruebas necesarias, mayoritariamente genéticas, así como la experiencia clínica para identificarlas,
no está ampliamente disponible”, señala el doctor Aledo. 

“La  estima que
más de un 60% de los europeos que padecen una enfermedad neurológica rara aún no han sido
diagnosticados, lo que genera una brecha diagnóstica”, añade.

Afectación de músculos, coordinación o nervios periféricos”.

El 85% de las enfermedades raras son crónicas
El 65% generan discapacidad
En casi un 50% de los casos afectan el pronóstico vital del paciente
Son las responsables del 35% de los fallecimientos de niños menores de un año y de más
del 10% de las muertes de 1 a 15 años. 

Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurológicas Raras (ERN-RND)

“Esta brecha diagnóstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades raras,
sean neurológicas o no."
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Los expertos en neurología reclaman más investigación. / DCSTUDIO. FREEPIK.

El doctor Ángel Aledo hace también énfasis en que:

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algún
tratamiento curativo, y este número se incrementa año a año, con nuevos ensayos clínicos de
terapias génicas y avanzadas que cambiarán el horizonte de las personas con enfermedades raras
neurológicas en los próximos años.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el

"Actualmente, desde el inicio de los síntomas de una enfermedad rara hasta el diagnóstico,
discurren unos 5 años, tiempo durante el cual las personas afectadas visitan a
aproximadamente unos siete profesionales distintos."
"El impacto de la demora en el diagnóstico 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 diagnóstico”.

“La brecha diagnóstica es más relevante aún en los últimos años, puesto que existen terapias de
precisión que han demostrado su eficacia para algunos de los diagnósticos neurogenéticos. No
podemos hacer medicina de precisión si no existe antes un diagnóstico de precisión, y
sabemos que un tratamiento precoz mejora el pronóstico futuro para estos pacientes”. 
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tratamiento de estas patologías, la divulgación y la formación específica para los profesionales
sanitarios y la investigación en enfermedades raras. Ya que si bien, en la última década, los
proyectos de investigación en el ámbito de las enfermedades raras han crecido más de un 80%,
queda aún muchísimo por avanzar”, concluye el neurólogo. 

TEMAS NEUROLOGÍA ENFERMEDADES ENFERMEDAD RARA DIAGNÓSTICO SALUD
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El 50% de las enfermedades raras son neurológicas

Cuidamos tu salud

Salud

Hallan sin vida al hombre desaparecido en Lorca tras el desbordamiento de la rambla de Ramonete

¿Sabías que no es raro sufrir una 'enfermedad rara'? Hay más de siete
mil y 3 millones de pacientes
Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su patología con
un neurólogo al menos una vez al año.
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PUBLICIDAD

En Europa, una  se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a menos de 1
persona por cada 2.000 habitantes, aunque más del 80% de las enfermedades raras que se han
registrado en  -la base de datos europea sobre enfermedades raras y medicamentos
huérfanos- afectan a menos de 1 persona por cada millón de habitantes. 

Sin embargo, aunque cada enfermedad rara individualmente tenga una prevalencia baja, el número
de personas que padecen actualmente alguna enfermedad rara es muy alto. Se estima que las
enfermedades raras afectan aproximadamente al 6% de la población. Esto equivale a más de 400
millones de personas en todo el mundo. 
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El hígado graso se ceba con los jóvenes, que se asocia con el desempleo y bajo nivel educativo, según un
estudio

La plaga de procesionarias se adelanta a la primavera: peligros, síntomas y cómo actuar

¿Por qué aumentan los casos de sarampión en España? 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 España, unos 3 millones de personas padecen alguna de las más de 7.000 enfermedades raras que se han
descrito hasta la fecha.
Según los datos que facilita la , casi el 50% de ellas son Sociedad Española de Neurología (SEN) enfermedades
neurológicas.
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Y no solo eso. Los neurólogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son consideradas
como neurológicas es muy común que produzcan algún síntoma neurológico. Un ejemplo de ello es
que el 90% de las enfermedades pediátricas de este tipo tienen manifestaciones neurológicas
relevantes. 

Esta cifra es altísima en opinión de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que más del 35% de
las personas con enfermedades raras muestran los primeros síntomas de su enfermedad en la
infancia o la . 

No es de extrañar, por lo tanto, que neurología sea la especialidad médica que más demandan los
pacientes y familiares con enfermedades raras, y que más de un 45% de ellos necesite consultar su
enfermedad con un neurólogo, al menos una vez al año.
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Los problemas de movimiento son comunes en las enfermedades raras neurológicas. / FREEPIK

Principales síntomas neurológicos de las enfermedades raras
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Como explica el doctor Ángel Aledo Serrano, Coordinador del 
:

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

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 común que las enfermedades raras tengan algún tipo de sintomatología
neurológica”, añade el experto. Y las manifestaciones serían:

Grupo de Estudio de Neurogenética y
Enfermedades Raras de la SEN

Causas genéticas
Procesos infecciosos o inmunológicos
Causas aún desconocidas.

“Crisis epilépticas
Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
Afectación de músculos, coordinación o nervios periféricos”.
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Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar con un neurólogo.

Dificultades de diagnóstico de las enfermedades raras

Los datos de las enfermedades raras son más que preocupantes:

Además, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnóstico, por la falta de
tratamiento y por la falta de investigación. Aunque esto está cambiando algo en los últimos años.

La brecha diagnóstica y el deterioro del paciente

“Las enfermedades neurológicas raras son difíciles de diagnosticar, principalmente porque las
pruebas necesarias, mayoritariamente genéticas, así como la experiencia clínica para identificarlas, no
está ampliamente disponible”, señala el doctor Aledo. 

“La  estima que más de
un 60% de los europeos que padecen una enfermedad neurológica rara aún no han sido
diagnosticados, lo que genera una brecha diagnóstica”, añade.

El 85% de las enfermedades raras son crónicas
El 65% generan discapacidad
En casi un 50% de los casos afectan el pronóstico vital del paciente
Son las responsables del 35% de los fallecimientos de niños menores de un año y de más del 10% de las
muertes de 1 a 15 años. 

Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurológicas Raras (ERN-RND)

“Esta brecha diagnóstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades raras, sean neurológicas o
no."
"Actualmente, desde el inicio de los síntomas de una enfermedad rara hasta el diagnóstico, discurren unos 5
años, tiempo durante el cual las personas afectadas visitan a aproximadamente unos siete profesionales
distintos."
"El impacto de la demora en el diagnóstico 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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Los expertos en neurología reclaman más investigación. / DCSTUDIO. FREEPIK.

El doctor Ángel Aledo hace también énfasis en que:

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algún tratamiento
curativo, y este número se incrementa año a año, con nuevos ensayos clínicos de terapias génicas y
avanzadas que cambiarán el horizonte de las personas con enfermedades raras neurológicas en los
próximos años.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el
tratamiento de estas patologías, la divulgación y la formación específica para los profesionales
sanitarios y la investigación en enfermedades raras. Ya que si bien, en la última década, los
proyectos de investigación en el ámbito de las enfermedades raras han crecido más de un 80%, queda
aún muchísimo por avanzar”, concluye el neurólogo. 

diagnóstico”.

“La brecha diagnóstica es más relevante aún en los últimos años, puesto que existen terapias de precisión que
han demostrado su eficacia para algunos de los diagnósticos neurogenéticos. No podemos hacer medicina de
precisión si no existe antes un diagnóstico de precisión, y sabemos que un tratamiento precoz mejora el
pronóstico futuro para estos pacientes”. 
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Enfermedades raras
Individualmente su incidencia es muy baja, pero se estima que millones de personas sufren alguna de las
más de 7.000 enfermedades raras o poco comunes detectadas en el mundo. Infórmate y vacúnate contra
la indiferencia.

Qué son las enfermedades raras
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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)  o, 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 más 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) , de
las cuáles solo unas 500 tienen tratamientos aprobados. Y aunque tomadas individualmente pueda parecer que
inciden sobre un pequeño grupo de la población, se estima que afectan al 7% de la población mundial. Sólo en
España hay 3.000.000 de personas afectadas (https://www.sen.es/saladeprensa/pdf/Link471.pdf)  por alguna de
estas patologías, 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) , y unos 300 millones
en todo el planeta (https://www.thelancet.com/journals/langlo/article/PIIS2214-109X(24)00056-1/fulltext) .

PUBLICIDAD

Además, según la Sociedad Española de Neurología (SEN) (https://www.sen.es/saladeprensa/pdf/Link432.pdf) , casi
el 50% son enfermedades neurológicas o cursan con afectación neurológica, y en el caso de Europa más 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)  afectan a menos de una persona por cada
millón de habitantes.

Esta estimación de la incidencia de este tipo de patologías a nivel mundial se ha obtenido gracias a la
mencionada Orphanet, en la que se registra la mayor cantidad de datos epidemiológicos procedentes de la
literatura científica, según 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 precisión los datos
disponibles sobre enfermedades raras. Por su lado, la Organización 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)  escritas en un lenguaje amigable para el paciente
en su sitio web, www.rarediseases.org. Otro de los listados más completo de enfermedades raras en los que
encontrar información de utilidad para pacientes y familiares se encuentra en el sitio web del Centro de
información sobre enfermedades raras y genéticas (GARD) (https://rarediseases.info.nih.gov/diseases)  de los NIH.
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¿Qué son las enfermedades raras?
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Por lo general, las enfermedades raras se caracterizan, además, por ser graves, crónicas, degenerativas e
incapacitantes. En casi dos de cada tres casos aparecen de forma precoz, en los dos primeros años de vida.
Uno de cada cinco afectados afronta dolores crónicos, y en la mitad de los pacientes afecta al desarrollo de
déficit motor, sensorial o intelectual, lo que origina una discapacidad en su autonomía en un tercio de los
casos. 

Además, muchos de los enfermos ni siquiera saben qué enfermedad padecen, por la dificultad que entraña el
diagnóstico de afecciones de las que se dispone de pocos datos (se tiene conocimiento médico y científico de
menos del 30%) –la media para diagnosticar estas patologías en España es de seis años (https://
ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-022-02530-3) , y de casi cinco años en Europa (https://
www.nature.com/articles/s41431-024-01604-z) , y un 20% tarda hasta 10 años en obtener un diagnóstico–, y por
la escasez de profesionales con formación específica en la zona de residencia de los pacientes, que se
encuentran dispersos geográficamente, lo que complica aún más su atención personalizada una vez
determinado su mal. En España, por ejemplo, menos de un 5% de estos pacientes dispone de tratamiento.

PUBLICIDAD

En este sentido, las consecuencias del retraso en el diagnóstico pueden ser graves para el paciente, que se ve
privado "de poder acceder a opciones terapéuticas oportunas con el consiguiente empeoramiento clínico o
secuelas que se podrían haber evitado. Algo que ocurre actualmente al 27% de los pacientes, a pesar de en los
últimos años la demora diagnóstica se está reduciendo progresivamente”, tal y como destaca el Dr. Jordi
Gascón (https://www.sen.es/saladeprensa/pdf/Link233.pdf) , portavoz del Grupo de Estudio de Neurogenética y
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Enfermedades Raras de la Sociedad Española de Neurología (SEN).

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) , 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 patologías poco comunes presenta síntomas neurológicos,
y más de la mitad empiezan a manifestarse durante la infancia. La mayoría de ellas son bastante graves y
discapacitantes (el 75% de los afectados tiene algún grado de dependencia, y más del 80% discapacidad física
o emocional), degenerativas, crónicas (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 pediátrica (https://www.eurordis.org/
information-support/what-is-a-rare-disease/) . Sin embargo, su prevalencia es mayor en los adultos que en los
niños, debido a la alta mortalidad de algunas enfermedades infantiles graves –son las responsables del 35% de
las muertes antes del año de vida, del 10% entre 1 y 5 años y el 12% entre los 5 y 15 años– y de la relativa
frecuencia de ciertas patologías que aparecen a edades más tardías.

Otro de los problemas evidentes a los que se enfrentan estos pacientes es la falta de tratamientos específicos,
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. Gascón, “el conocimiento médico y científico de las enfermedades raras es aún muy escaso y la
investigación que se realiza tanto en el conocimiento de las mismas como en la búsqueda de tratamientos, aún
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lo es más. Fomentar la investigación en enfermedades raras, es algo que necesita potenciarse”.
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En España, según datos de la Federación Española 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)  con respecto a enfermos de patologías
comunes. Como explica Isabel Calvo, presidenta de FEDER, “el desconocimiento, la falta de información, la
escasez de investigación, la precaria experiencia de los profesionales, la ausencia de especialistas y la falta de
coordinación entre los expertos son algunas de las razones de esta discriminación”, y añade que “las
situaciones de injusticia social ocasionan el empobrecimiento de las familias, que tienen que destinar más 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 Asociación para la Innovación en la Atención
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) ), que son los fármacos 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/PIIS2214-109X(24)00219-5/fulltext)  que genera desigualdad, marginación, discriminación y
exclusión. Un problema especialmente desafiante en la infancia, tal y como han demostrado trabajos como una
encuesta realizada entre padres australianos de niños y adolescentes con enfermedades raras (https://
www.tandfonline.com/doi/full/10.1080/13603116.2021.1888323) , cuyos resultados mostraron que el 75,6% de los
participantes experimentó estigmatización y casi la mitad (46,4%) informó que su hijo fue acosado, mientras
que el 43,9% reconoció 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 celebración del Día Mundial de las Enfermedades Raras (https://
www.rarediseaseday.org/) , (el 28 de febrero) la FEDER, junto a otros colectivos, suele difundir una campaña de
sensibilización con el objetivo de concienciar a la sociedad para que, a través del conocimiento de estas
patologías, 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 campaña 'Desenmascara Las Raras' (https://
www.enfermedades-raras.org/actualidad/noticias/desenmascara-las-raras-respuesta-la-necesidad-de-visibilizar-las-
enfermedades-raras-en-espana)  para visibilizar la realidad de los tres millones de personas que viven con una
enfermedad poco frecuente en nuestro país.
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Vivir con fecha de caducidad y
combatir (además) el estigma

Agencia EFE

6-7 minutos

Raúl Casado

Madrid, 28 feb (EFE).- Viven con fecha de caducidad, porque desde

que aparecen los primeros síntomas hasta que mueren apenas

pasan quince años, un periodo durante el que sufren una

degradación física y cognitiva progresiva, pero lo hacen además

luchando contra el estigma y el señalamiento social.

Son los pacientes -y sus familiares- de la enfermedad de huntington,

una patología neurodegenerativa y hereditaria catalogada como

"rara", aunque es una de las más prevalentes entre este tipo de

enfermedades, ya que se estima que afecta a una de cada 10.000

personas en el mundo, y en España 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 mutación genética.

Sus movimientos son cada vez más descontrolados, tienen

problemas de equilibrio y hablan con dificultad y de una forma

balbuceante; son los síntomas que sufren y proyectan los pacientes,

y a menudo soportan por ello una profunda discriminación al ser

confundidos con personas borrachas o drogadas. Y los testimonios

de quienes han sido expulsados de un bar, de un autobús, 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 celebración -hoy- del Día Mundial de las

Enfermedades Raras, la Red española de Enfermedades Raras del

Consejo Superior de Investigaciones Científicas (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 búsqueda de tratamientos para combatir esas

patologías.

La Sociedad Española de Neurología (SEN) ha puesto algunos datos

sobre la mesa: se han definido más de 9.000 enfermedades raras, la

mitad de ellas de tipo neurológico; afectan al 6 por ciento de la

población mundial (a unos tres millones de personas en España); y

no se conoce cura para el 95 por ciento de ellas.

Los efectos de un diagnóstico tardío

La ausencia de diagnóstico -debido al desconocimiento que rodea

estas patologías, a la dificultad de acceso a la información necesaria

o a la localización de profesionales y de centros especializados-

provoca una demora en la valoración que influye en el acceso a

intervenciones terapéuticas y determina en muchos casos un

agravamiento de la enfermedad que se podría evitar o paliar.

Ruth Blanco conoció con 15 años el diagnóstico de huntington de su

padre, que falleció cuando ella tenía 28; constató el progresivo

deterioro que provoca esta enfermedad neurodegerativa, que ella

describe como un cóctel de párkinson, alzhéimer y ELA; comprobó y

soportó el estigma y el señalamiento; y sobrellevó la incertidumbre del

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

Hoy preside la Asociación Española Corea Huntington -el término

corea tiene su origen en la palabra griega "choreía" (danza) y ella

sonríe al comparar las manifestaciones de la enfermedad con "el

baile de San Vito"-, desde la que trata de mejorar la vida de los
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pacientes y sus familias y de luchar contra el estigma, y habla de que

la única esperanza, ante una enfermedad incurable, radica en la

ciencia y en la investigación.

Ruth se ha vuelto a encontrar con José Javier Lucas, el investigador

del CSIC que desde hace 30 años investiga el huntington en el

Centro de Biología Molecular Severo Ochoa, y charlan de lo

ilusionante y motivador que resulta para los investigadores poner cara

a los pacientes que se podrían 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 sí de los

esperanzadores ensayos que ya se están realizando y de los saltos

que ya se han dado de la investigación básica a la clínica, para

terminar afirmando: "estoy convencido de que acabará 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 clínicos en el

mundo, entre ellos uno en España, coordinado desde el Hospital
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Virgen del Rocío de Sevilla (proyecto Huntian), que deriva de una

investigación 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 clínica, 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 proteína llamada huntingtina), un objetivo muy difícil

desde el punto de vista científico y técnico pero que nace de una

prueba de concepto realizada en su laboratorio hace 25 años.

Probaron en un modelo animal (un ratón) la posibilidad de "encender"

o de "apagar" el gen que arrastra esa mutación para demostrar que

es posible revertir la enfermedad frenando la expresión de ese gen;

varios ensayos en el mundo están tratando de lograrlo y los

resultados son esperanzadores.

Toda la esperanza está en la ciencia

"Toda nuestra esperanza está 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, así como los

recursos que se están 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 mutación 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 cómo va a evolucionar, pero también de

vivir la incertidumbre de esa herencia o de conocer el diagnóstico

cuando ya tienes un proyecto vital estructurado (familia, hijos, trabajo,

hipoteca, etc).

Los pacientes y sus familiares han conocido así los avances de la
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ciencia tras varias décadas de investigación y los científicos se han

acercado a las inquietudes y las esperanzas de los enfermos; han

puesto en común conocimientos y sentimientos, y han lanzado un

mensaje atronador reclamando la empatía de la sociedad,

inversiones, una mayor información que evite la confusión y que se

destierren todos los estigmas asociados a cualquier enfermedad.

(c) Agencia EFE
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El Congreso de los Diputados aprueba «por fin» la ley
ELA, punta de lanza de otras enfermedades similares

Madrid (EFE).- El Congreso ha aprobado «por fin» la ley
ELA, que servirá de «punta de lanza» a otras enfermedades
similares, con el consenso de toda la Cámara que ha urgido
ahora al Gobierno a que le dedique una dotación suficiente
y elabore en el plazo de un año un «buen» reglamento que
concrete el … Sigue leyendo

EFE Noticias
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Revelan vínculos ocultos entre genes y enfermedades, algunas de ellas ultra raras

El 100 000 Genomes Project puesto en marcha por el Gobierno británico 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.

Una secuenciación de ADN realizada en Reino Unido. / Amy Taylor / Flickr

A pesar de los avances en la secuenciación genómica de las últimas décadas, a día de hoy hasta el 80 % de los pacientes con enfermedades raras siguen sin tener un diagnóstico. A menudo, esto
se debe a la falta de información existente sobre los vínculos que relacionan a una enfermedad con las anomalías genéticas que la provocan.

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

Como parte del proyecto 100 000 Genomes, una iniciativa auspiciada por el gobierno británico, el grupo de científicos liderados por Letizia Vestito y Valentina Cipriani, analizaron las variantes
que codifican proteínas empleando los genomas completos de 34 851 casos y sus familias. Así lograron descubrir 141 nuevas asociaciones entre enfermedades y genes. Varias de estas fueron
respaldadas por la evidencia experimental existente, que ya han revisado los vínculos entre genes específicos y patologías 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 aún no descubiertos.
Iniciativas a gran escala como este Proyecto 100 000 Genomas están logrando  transformar este campo de estudio al permitir análisis más potentes para revelar estos vínculos que hasta ahora
resultaban esquivos a la ciencia. A partir de estos avances, se espera lograr nuevos diagnósticos o tratamientos para muchas enfermedades raras.

“En la actualidad, no se conoce la cura para el 95 % de las enfermedades raras”, señala Ana María Domínguez Mayoral, coordinadora del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades
Raras de la Sociedad Española de Neurología. Además de que la gran mayoría no llegan a obtener una respuesta a lo que les sucede, para quienes la tienen también supone una agonía. “El tiempo
de espera para obtener un diagnóstico puede superar los 4 años y, en el 20 % de los casos, puede tardar más de 10”, añade la doctora. 

Más de 200 asociaciones

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

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

En su artículo de Nature, las genetistasCipriani y Vestito aportan varios hallazgos clave sobre las relación entre cinco genes—UNC13A, RBFOX3, ARPC3, GPR17 y POMK— y diversas
enfermedades. Había variantes raras de pérdida de función en UNC13A vinculadas a la diabetes, variantes en RBFOX3 que se asociaron con epilepsia generalizada familiar, variantes en ARPC3 que
se correlacionaron con la neuropatía periférica o con el síndrome de Charcot-Marie-Tooth, una enfermedad rara que suele producir la deformación del pie o atrofia en las piernas. Por último, lasPrivacidad
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variantes en POMK se asociaron con trastornos del desarrollo ocular.

Desafíos en la genética de estas enfermedades

Sin embargo, el estudio también destaca algunas limitaciones técnicas que en el futuro podrían solventarse para realizar futuras exploraciones. Por ejemplo, sería necesario amplificar el análisis
más allá de las variantes en un solo nucleótido para investigar también cambios genéticos que se produzcan a un nivel más profundo.

El paper subraya también el desafío de estudiar las enfermedades ultra raras: aquí, 29 de las 226 enfermedades mencionadas tenían menos de cinco casos conocidos, y 36 de ellas no alcanzaron
el tamaño de muestra necesario para realizar pruebas estadísticas robustas.

En resumen, son necesarios esfuerzos de secuenciación aún más grandes para aumentar el poder estadístico 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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