
Son raras, pero las llamamos por su nombre. Las

patologías infrecuentes demandan más atención

El 28 de febrero el 29 en los años bisiestos– se conmemora, desde 2008, el Día Mundial de las Enfermedades Raras, término

que se refiere a aquellas dolencias poco comunes que afectan a menos de cinco personas por cada 10.000 habitantes

E. Vicente / EM

Afectan a menos de cinco

personas por cada 10.000 ha

bitantes ese es la singularidad

de las enfermedades raras Se

gún estimaciones de la Socie

dad Española de Neurología

(SEN) entre el 6% y el 8% de la

población española podría ver-

se afectada, en algún momen

to de su vida, por una patología

pOCO frecuente de las más de

7.000 que se estima que exis-

tan, de las cuales se han identi-

ficado 6.417 según datos de

Orphanet y que recoge la Fede

ración Española de Enfermeda-

des Raras (Feder). Actualmen-

te, en España, estas dolencias

las sufren unos tres millones

de personas.

Con estos datos, nos pregun

tamos ¿En qué medida afectan

a los mayores? Ana Domínguez

Mayoral, coordinadora del Gru-

pO de Estudio de Neurogenéti-

ca y Enfermedades Raras de la

Sociedad Española de Neurolo-

gía (SEN) nos explica que ‘ape

nas existen datos procedentes

de estudios sobre este colecti-

VO. En principio, las enfermeda

des raras pueden afectar a

cualquier edad, de hecho sue

len empezar a edades jóvenes,

aunque quizá el retraso diag-

nóstico haga que se descubran

más tarde. En cualquier caso,

las personas de más de 65

años deben recibir una atención

aún más especial por su mayor

vulnerabilidad” Si acotamos

cuáles son las más habituales

en el colectivo sénior, Domín-

guez Mayoral apunta que ‘pro-

bablemente, los deterioros cog-

nitivos (problemas de memoria)

de causa infrecuente. Por ejem

plo algunos tipos de Alzheimer,

angiopatia amiloide y demencia

frontotemporales. También pue-

de aparecer la enfermedad de

Cadasil, que provoca también

ictus”. Conviene recordar, refor-

zando esta idea que la Organi-

zación Mundial de la Salud se-

ñala que cerca del 50% de las

dolencias DOCO frecuentes iden-

tificadas corresponden a enfer-

medades neurológicas.

Agilizar el diagnóstico

“En la actualidad, no se co-

noce la cura para el 95% de

las enfermedades raras. Ade-

más, el tiempo de espera pa-

ra obtener un diagnóstico pue-

de superar los cuatro años y,

en el 20% de los casos puede

tardar más de diez” señala

Domínguez Mayoral. Y es que

aunque en este ámbito se ha

mejorado mucho es necesa

rio trabajar más

Para Sergio Álvarez Díaz res-

ponsable de Pacientes de Sobi

lberia ‘el retraso en el diagnós-

tico tiene un impacto negativo,

REEPIK
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Ana Domínguez Mayoral

COORDINADORA DEL GRUPO DE ESTUDIO DE NEUROGENÉTICA Y
ENFERMEDADES RARAS DE LA SOCIEDAD ESPAÑOLA DE NEUROLOGÍA (SEN)

“El punto de partida debería ser

una Ley Nacional de Enfermedades

Raras para homogeneizar la

asistencia en todo el país”

Ana Domínguez Mayoral

Estos datos que ustedes

ponen sobre la mesa son

escalofriantes: “Se esti-

ma que afectan hasta al
6% de la población mun-

dial y que solo en la
Unión Europea, 36 millo-

nes de personas viven
con una enfermedad ra-

ra Cada año se diag
nostica una enfermedad

rara a medio millón de

europeos” ¿A quién pue-
de recurrir un paciente

que recibe la noticia de

que padece una enfer-
medad rara? ¿Qué ase-

soramiento/apoyo tie-
nen a su disposición?
El diagnóstico de enferme-

dad rara suele hacerlo un

médico especialista en el ti-

DO de patología. Ese mismo

profesional que da el diag-
nóstico puede informar al pa
ciente sobre la unidad de re
ferencia para esa patología

en nuestro país, si existiera.

Los pacientes también pue-
den informarse sobre las uni-

dades de referencia españo-
las llamadas ‘C SUR’ que
atienden a algunos tipos de

patologías raras. Si alguna

patología no está recogida
en ese listado, se puede re-

currir a las unidades de refe-

rencia autonómicas. Por

ejemplo, en Andalucía esas

unidades de referencia se lla

man ‘UPRA’ Nosotros, en el

Hospital Macarena de Sevilla

–donde trabajo– tenemos a

única unidad de referencia

acreditada para enfermeda

des neurovasculares minori-

tarias como Cadasil y Moya

Moya. En la mayoría de estas

unidades se cuenta con una

red de profesionales implica

dos. por ejemplo, aunque no-

sotros seamos mayoritaria

mente neurólogos conta-

mos también con pediatras,

neurocirujanos O genetistas

Con respecto a hace
unas décadas, es cierto

que se ha recortado mu-

cho el tiempo de espera
del diagnóstico. Sin em-

bargo, sigue siendo de-

masiado en la vida de

una persona...

Completamente de acuer-

do. El retraso diagnóstico

puede llegar a los diez años

en algunas patologías y es

inadmisible. Por ello, sería

necesario equiparar la aten-

ción a personas con enfer-

medades raras en nuestro

país con lo que se hace en

el resto de Europa. El primer

punto de partida debería ser

una Ley Nacional de Enfer-

medades Raras para mejo-
rar y homogeneizar la asis-

tencia en todo el país. A par-

tir de ahí, deberían invertirse

más recursos en sanidad y
medidas sociales para este

colectivo.

¿A qué atribuye que haya
un mayor porcentaje de

retrasos diagnósticos en

mujeres en comparación
con los hombres?

La brecha de género sigue

existiendo en muchos ámbi-

tos relacionados con la sani-

dad. La mujer sigue siendo la

principal cuidadora de suS fa
miliares mayores y de sus hi-

jos. Cuando ellas enferman,
tardan más en consultar por

esa falta de tiempo. Por la

misma razón las mujeres

participan menos en los en

sayos clínicos Y, por tanto,
se conocen menos los efec

tos de los fármacos en ellas.

Además hay estudios que

evidencian que todavía existe

un retraso en la atención sa
nitaria a las mujeres en mu-

chas patologías tiempo-de

pendientes como el ictus.

Si hablamos del avance

de las técnicas de diag-
nóstico y de los trata-

mientos..

En el apartado diagnóstico,

se ha mejorado mucho en

las técnicas genéticas. En la

actualidad, estas permiten

diagnosticar más enfermeda-

des raras y más rápido. El te-

ma de los tratamientos va

más lento porque es muy difí-

cil hacer ensayos clínicos en

las enfermedades raras. Co-

mo son DOCOS los pacientes

afectos de cada enferme-

dad, cuesta más demostrar

estadísticamente algún efec-

to farmacológico Además
los pacientes están más dis-

persos por todo el país para

poder acudir a los centros de

referencia. A todo ello, le su-

mamos que hay DOCOS fon-

dos para investigación y se

precisan más inversiones.

-En su opinión, ¿qué se

puede hacer, qué sería
necesario implementar

para avanzar en este

campo tan desconocido?

Como he comentado, la Ley
Nacional de Enfermedades

Raras es fundamental. Por

otro lado, sería importante
reestructurar la categorías
‘CSUR’ para que estén repre
sentadas la mayoría de pato-

logías Algunas como Cada-

sil y MoyaMoya no aparecen

en ese listado Los neurólo-

gos deben formar un rol co
ordinador en esas unidades

porque la mayoría de patolo-

gías tienen implicación del

sistema nervioso. La inver-

sión en recursos sanitarios

es imprescindible en ese
sentido. Sería importante
también fomentar la contra-

tación de más genetistas y
crear el perfil profesional de

neuropsicólogos.
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Vivir con fecha de caducidad  
y combatir (además) el estigma
En España hay unas 4.000 personas con enfermedad de Huntington

Raúl Casado 
Madrid 

 
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 ha-
cen además luchando contra el 
estigma y el señalamiento social. 

Son los pacientes -y sus fami-
liares- de la enfermedad de Hun-
tington, una patología neurode-
generativa y hereditaria cataloga-
da como “rara”, aunque es una 
de las más prevalentes entre este 
tipo de enfermedades, ya que en 
España hay diagnosticadas unas 
4.000 personas (cifra similar a la 
de pacientes con ELA) y 20.000 
viven con la incertidumbre de sa-
ber si han heredado la fatal mu-
tación 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 pa-
cientes, y a menudo soportan 
por ello una profunda discrimi-
nación 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 amonto-
nan. 

Coincidiendo con la celebra-
ción -ayer- del Día Mundial de las 
Enfermedades Raras, la Red de 

Enfermedades Raras del Consejo 
Superior de Investigaciones Cien-
tíficas (CSIC) ha puesto en mar-
cha una iniciativa pionera para 
conectar a pacientes y sus fami-
liares con investigadores que han 
volcado su labor en el laboratorio 
en la búsqueda de tratamientos 
para combatir esas patologías.  

La Sociedad Española de Neu-
rología (SEN) ha puesto algunos 
datos sobre la mesa: se han defi-
nido 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.  

 
Diagnóstico tardío  
La ausencia de diagnóstico -debi-
do al desconocimiento que rodea 
estas patologías, a la dificultad de 
acceso a la información necesa-
ria o a la localización de profesio-
nales y de centros especializa-
dos- provoca una demora en la 
valoración que influye en el acce-
so 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 hunting-
ton de su padre, que falleció 
cuando ella tenía 28; constató el 
progresivo deterioro que provoca 
esta enfermedad neurodegerati-
va, que ella describe como un 
cóctel de párkinson, alzhéimer y 
ELA; comprobó y soportó el es-
tigma y el señalamiento; y sobre-
llevó la incertidumbre del com-

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

Hoy preside la Asociación Es-
pañola Corea Huntington -el tér-
mino corea tiene su origen en la 
palabra griega “choreía” (danza) 
y ella sonríe al comparar las ma-
nifestaciones 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 única esperanza, ante 
una enfermedad incurable, radi-
ca en la ciencia y en la investiga-
ción. 

Ruth se ha vuelto a encontrar 
con José Javier Lucas, el investi-
gador del CSIC que desde hace 30 
años investiga el huntington en 
el Centro de Biología Molecular 
Severo Ochoa, y charlan de lo ilu-
sionante y motivador que resulta 
para los investigadores poner ca-
ra a los pacientes que se podrían 
beneficiar de los avances que se 
atisban en los laboratorios. 

 
¿Se puede “silenciar” el gen?  
Lucas no habla de certezas ni de 
plazos, pero sí de los esperanza-
dores ensayos que ya se están re-
alizando y de los saltos que ya se 
han dado de la investigación bá-
sica a la clínica, para terminar 
afirmando: “estoy convencido de 
que acabará habiendo una cura 
para la enfermedad”. 

En declaraciones a Efe, el in-
vestigador 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 des-
de el Hospital Virgen del Rocío de 
Sevilla (proyecto Huntian), que 
deriva de una investigación reali-
zada 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 fa-
se clínica, buscan el “silencia-
miento génico” o “apagar” el gen 
responsable de la enfermedad (el 
gen “HTT” localizado en el cro-
mosoma 4 y que tiene las instruc-
ciones para producir la proteína 
llamada huntingtina), un objeti-
vo muy difícil desde el punto de 

Pacientes visitan un laboratorio

vista científico y técnico pero que 
nace de una prueba de concepto 
realizada en su laboratorio hace 
25 años.  

Probaron en un modelo ani-
mal (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 expre-
sión de ese gen; varios ensayos 
en el mundo están tratando de lo-
grarlo y los resultados son espe-
ranzadores. 

 
Esperanza en la ciencia   
“Toda nuestra esperanza está en 
la ciencia”, señaló Ruth Blanco, y 
valora el compromiso y el esfuer-
zo de los investigadores para co-
nocer mejor la enfermedad, así 
como los recursos que se están 
destinando para encontrar dia-
nas terapéuticas o tratamientos 
que consigan frenar y hasta re-
vertir la enfermedad. 

Los hijos de los enfermos de 
huntington tienen un 50 por 
ciento de posibilidades de here-
dar esa mutación genética,expli-
ca Ruth Blanco, y se ha detenido 
a detallar la trascendencia de vi-
vir la enfermedad de un progeni-
tor 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 diagnós-
tico cuando ya tienes un proyecto 
vital estructurado (familia, hijos, 
trabajo, hipoteca, etc). 

Los pacientes y sus familiares 
han conocido así los avances de 
la 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 conoci-
mientos y sentimientos, y han 
lanzado un mensaje atronador 
reclamando la empatía de la so-
ciedad, inversiones, una mayor 
información que evite la confu-
sión y que se destierren todos los 
estigmas asociados a cualquier 
enfermedad. 
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Adamed Laboratorios y la SEN presentan una
guía esencial para una buena salud neurológica
El libro Mantén joven tu cerebro, además de ofrecer estrategias específicas para la prevención de patologías relacionadas
con el envejecimineto, incluye consejos accesibles respaldados científicamente– para preservar la agilidad mental

Redacción / EMRedacción / EM

Acaba de presentarse un li-

bro interesante: Mantén joven
tu cerebro. Se trata de una pu
blicación que busca la promo-
ción de hábitos saludables que
contribuyen al cuidado de di-
cho órgano y la prevención de
enfermedades neurológicas.
Este innovador proyecto ha si
do impulsado por la Sociedad
Española de Neurología (SEN),
en colaboración con Adamed
Laboratorios. El acto de pre-
sentación tuvo lugar en Madrid

y en él participaron lesús Por-
ta-Etessam y losé Miguel Lái-

nez, presidente y expresiden
te, respectivamente, de la SEN
y coautores del manual, Fran-
cisco lavier Domingo, de Cen

tral Nervous System & Onco-
logy y Corporate Affairs Head
Adamed Laboratorios, y Mer-
cedes Navío Acosta directora
de la Oficina Regional de Coor-
dinación de Salud Mental y
Adicciones de la Comunidad
de Madrid. Los asistentes ex-

pertos de renombre en el ám-
bito neurológico y sanitario, pu
dieron conocer de primera ma
no los aspectos más innovado
res de esta guía que ofrece
consejos accesibles, respalda
dos científicamente, para pre-
servar la agilidad mental y pre
venir enfermedades neurode-

generativas

Unas cifras reveladoras
Láinez puso de relieve unos

datos muy impactantes Des-

tacó que “las enfermedades
neurológicas son la principal
causa de discapacidad y la se-
gunda causa de muerte en to
do el mundo. Se estima que
afectan a 3.400 millones de
personas, lo que supone más
del 43% de la población mun
dial”. Pero ¿cuáles son las
más prevalentes? El expresi-
dente de la SEN apunta a los
ictus las cefaleas y, en parti-
cular la migraña, la enferme-
dad de Alzheimer y otras de-

mencias la epilepsia o algu-
nas neuropatías como “las

responsables de millones de
años perdidos con discapaci-
dad”. Si hablamos de coste
en Europa –según Laínez– se
estima que el coste es supe
rior al billón de euros, una ci-
fra que equivale al coste total
de lo que supusieron todas las
enfermedades cardíacas, cán
cer y diabetes en su conjunto”.

Por su parte PortaEtessam
destacó que desde la SEN “‘so-
mos conscientes de que mu
chas enfermedades neurológi-
cas son prevenibles (por ejem
plo, hasta el 40% de las de-

mencias y el 90% de los acci-
dentes cerebrovasculares)
Por ello creímos fundamental
publicar esta monografía para
promocionar la salud cerebral,
porque entendemos que la sa
lud del cerebro no es solo la
ausencia de enfermedad sino
que implica centrarse en cada
persona y en la promoción,
prevención tratamiento, aten-
ción y rehabilitación de las en
fermedades neurológicas”.

Finalmente para Domingo,
‘este libro será un referente en
la prevención neurológica”.

Recomendaciones prácticas

La publicación además de facilitar estrategias especí
ficas para la prevención del Alzheimer y otras patologías
neurológicas relacionadas cOn el envejecimiento, abor
da temas esenciales como la alimentación equilibrada
para la salud cerebral, el ejercicio físico y su impacto en
la neuroprotección, el descanso adecuado y su influen
cia en la memoria la estimulación cognitiva y técnicas
para fortalecer la mente; y la interacción social COmo
factor clave en la prevención del deterioro cognitivo.

El libro será distribuido por Adamed Laboratorios a
los neurólogos en España, y estará disponible para el
resto de los profesionales sanitarios y pacientes a través
de la Sociedad Española de Neurología

(De izda. a dcha.) losé Miguel Láinez Mercedes Navío Acosta lesús Porta-Elessam y Francisco lavier Domingo,
en la presentación del manual. / SALVADOR SORlA RUBlO
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La SEN presenta el “Informe sobre la relación entre las 

enfermedades neurológicas y la salud cerebral”

La Sociedad Española de Neu-

rología (SEN) presentó en su 

LXXVI Reunión Anual el “Informe 

sobre la relación entre las enfer-

medades neurológicas y la salud 

cerebral”, un documento lleva-

do a cabo con la colaboración 

de Angelini Pharma y que surge 

como respuesta al llamamiento 

iniciado en 2022 por la Organiza-

ción Mundial de la Salud (OMS) a 

impulsar acciones que ayuden a 

entender qué es la salud cerebral 

y la importancia de optimizarla.

La importancia de prevenir

Según estimaciones de la OMS, 

casi una de cada tres personas 

desarrollará una enfermedad 

neurológica en algún momen-

to de su vida. Enfermedades 

neurológicas -como el ictus, las 

demencias o las cefaleas- son la 

principal causa de discapacidad 

a nivel mundial. Las enfermeda-

des neurológicas son la segun-

da causa de mortalidad en todo 

el mundo, siendo responsables 

de 9 millones de muertes al año.

Más del 80 % de los casos de 

ictus, del 40 % de los casos 

de demencia y del 30 % de los 

casos de epilepsia, se pueden 

prevenir. El informe resalta las 

medidas de prevención de las 

principales enfermedades neu-

rológicas e incluye un capítulo 

para orientar sobre cómo debe 

ser un envejecimiento saludable.

Farmaventas
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Clubgentesaludable 21

Club 
Salud

A
unque en las últimas 
dos décadas ha dismi-
nuido la mortalidad y la 
discapacidad por ictus, 

la Organización Mundial de la 
Salud (OMS) estima que en los 
próximos 25 años su incidencia 
aumentará un 27 %. 

1
TRASTORNO BRUSCO
El ictus es un trastorno brus-
co en la circulación sanguínea 

del cerebro, que puede suceder 
por una oclusión arterial (85 % 
de los casos) o por hemorragia  
(15 % de los casos). Como el cere-
bro necesita de forma constante 
oxígeno y nutrientes, el daño cere-
bral del ictus dependerá en gran 
medida del tiempo en que dure esa 
anomalía y de la zona afectada, 
como recuerda la Sociedad Espa-
ñola de Neurología (SEN).

2
SECUELAS
Cada año se producen entre 
110.000 y 120.000 ictus en 

España, según datos de la SEN, 
de los cuales la mitad quedará 
con secuelas discapacitantes o 
fallecerá. 

3
ACTUAR CUANTO 
ANTES
Por cada minuto en que una 

persona sufre una alteración en la 
circulación sanguínea cerebral se 
pierden 1,9 millones de neuronas 
y 14 billones de conexiones neu-
ronales. Esto da una idea de que 
el ictus es siempre una urgencia 
médica y ante los primeros sínto-
mas hay que llamar al 112.

4
SÍNTOMAS
Las manifestaciones del 
ictus suelen aparecer de for-

ma brusca e inesperada. Son alte-
ración en el lenguaje (dificultad 
para hablar o entender); pérdida 
de fuerza o sensibilidad en una 
parte del cuerpo (generalmente, 
una mitad, y sobre todo en cara 
y/o extremidades); alteración de 
la visión; pérdida de coordinación 
y equilibrio; dolor de cabeza muy 
intenso y distinto al habitual. No 
hace falta que estén todos para 
que haya ictus.

5
PREVENCIÓN
El 90 % de los ictus se pue-
de prevenir controlando 

hipertensión arterial, diabetes, 
hipercolesterolemia, tabaquismo, 
obesidad, sedentarismo, consumo 
de alcohol, terapias hormonales y 
enfermedades cardiacas previas.

6
NUEVO ICTUS
Haber sufrido un ictus es 
un factor de riesgo para 

sufrir un segundo, por lo que hay 
que seguir un tratamiento farma-
cológico, como recuerda la SEN.

7
FACTOR EDAD
La inc idenc ia  de  ic t us 
aumenta considerablemen-

te a partir de los 60-65 años. Un  
5 % de los mayores de 65 años en 
España ha sufrido uno. No obs-
tante, el 0,5 % de todos los ictus 
se da en menores de 20 años.

8
INGRESOS Y 
HOSPITALIZACIÓN
El 70 % de los ingresos neu-

rológicos se producen debido a 
ictus. Es la patología neurológica 
que causa un mayor número de 
ingresos en España. A su vez, es 
una de las situaciones que requie-
ren de una estancia hospitalaria 
más prolongada. El ictus es res-
ponsable del 3-6 % del gasto total 
sanitario.

Es la segunda causa de muerte en España y 
la primera en mujeres, y el primer motivo de 
discapacidad adquirida en el adulto.

8 CLAVES  
FRENTE AL ICTUS
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Es una enfermedad genética que afecta a actividades básicas como

caminar o respirar, y para la que hasta hace poco no había tratamiento. 

Contar con un diagnóstico genético es clave para combatirla.

Avances contra la atrofi a 
muscular espinal

E
l cribado neonatal, común-
mente llamado prueba del 
talón, es fundamental para 
detectar enfermedades ge-
néticas. Un diagnóstico pre-

coz es determinante para salvar vidas 
o garantizar unas condiciones óptimas 
de desarrollo, en el caso de enferme-
dades como la atrofia muscular espinal 
(AME), una enfermedad neuromuscu-
lar que se manifiesta por una pérdida 
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progresiva de la fuerza y puede afectar 
a actividades esenciales como hablar, 
respirar, caminar o tragar. El Ministerio 
de Sanidad ha anunciado reciente-
mente la aprobación de un nuevo cri-
bado neonatal de ámbito nacional que 
permitirá revertir la desigualdad de ac-
ceso a esta prueba entre comunidades 
autónomas que existía hasta ahora.  

En España, La AME afecta a entre 
800 y 1.000 personas, según la So-

ciedad Española de Neurología. “El 
desarrollo de tratamientos en la última 
década ha cambiado radicalmente la 
supervivencia y calidad de vida de los 
pacientes de AME, pero para ello ne-
cesitamos actuar antes de que se pro-
duzcan los primeros síntomas”, explica 
Juan Vázquez, neurólogo de la unidad 
de enfermedades neuromusculares en 
el Hospital Universitario y Politécnico 
La Fe (Valencia). 

Diferentes afectaciones 

La AME se produce por la ausencia o 
mutación del gen SMN1, encargado de 
producir la proteína SMN, fundamental 
para la supervivencia de las motoneu-
ronas y el desarrollo muscular. Para 
que la enfermedad se manifieste, es 
necesario que la alteración genética 
sea heredada de ambos progenitores. 
Sin embargo, el organismo cuenta con 
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otro gen, el SMN2, que también puede 
producir proteína SMN, aunque de 
forma menos eficiente. El número de 
copias del gen SMN2, que varía entre 
individuos, influye significativamente 
en la gravedad de la enfermedad y su 
pronóstico. 

La AME tipo I es la que se caracte-
riza por ser más grave y los síntomas 
aparecen durante los primeros seis 
meses de vida. “Se trata de niños que 
se mueven menos de lo normal, tienen 
una disminución del tono muscular, 
succionan menos a la hora de mamar, 
tienen un llanto débil o directamente 
una insuficiencia respiratoria”, descri-
be el neurólogo. Es también la manifes-
tación más frecuente: entre el 50% y 
el 60% de los casos. “Cuando no había 
tratamiento, este tipo de pacientes fa-
llecían normalmente en pocos meses o 
años”, asegura. 

En la AME tipo II, el niño se de-
sarrolla con normalidad hasta que 
cumple seis meses, mientras que en el 
tipo III, los indicios de la enfermedad 
aparecen sobre los 18 meses. “Hasta 
ese momento ha conseguido andar de 
forma independiente, pero entonces 
empieza a tener caídas, no puede co-
rrer o subir escaleras. Aunque su evo-
lución es la pérdida de la marcha, se 
trata de pacientes con supervivencias 
más normalizadas”, indica Vázquez. 
Existe un cuarto tipo, según el especia-
lista, que rara vez se presenta. 

Desde 2016 se han aprobado tres 
fármacos que han demostrado gran 
efi cacia contra la enfermedad. “Pero 
resulta determinante la rapidez con 
la que los suministremos en las tipo-
logías I y II. Idealmente, debería ser 
antes de que aparezcan los primeros 
síntomas, y que no queden como se-
cuelas motoras”, explica el neurólogo.  
Estos tratamientos que existen en la 
actualidad, cada uno con “una vía de 

Identifi car la 
enfermedad desde 
el nacimiento 
El doctor Juan Vázquez 
resalta la importancia de 
contar con un diagnóstico 
genético desde el 
nacimiento para combatir 
la AME. “La efi cacia de los 
nuevos tratamientos, que 
han supuesto un cambio 
radical, es mayor si se 
empiezan a aplicar antes 
de que se manifi esten los 
primeros síntomas”, señala. 
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Hasta 2016 no existían 
tratamientos para la AME, 
lo que hacía que muchos 
pacientes abandonasen 
el seguimiento médico

administración diferente y la elección 
dependerá de cada paciente”, apunta 
Vázquez. Los tratamientos —autori-
zados únicamente para su uso indivi-
dual— han demostrado que en muchos 
casos pueden parar la progresión de la 
enfermedad. “Incluso recuperando par-
te de lo que habían perdido en los dos 
o tres últimos años. Un avance muy im-
portante para ellos”, celebra Vázquez.  

En el caso de los pacientes de AME 
adultos, Vázquez señala la importancia 
del tratamiento para que la enferme-
dad no siga progresando y pierdan 
más capacidad de autonomía. Para 
estos pacientes, el neurólogo también 
señala la importancia de contar con un 
diagnóstico genético que determine 

el tipo concreto de AME que padecen. 
“En España, la rutina del diagnóstico 
genético llegó a fi nales de los noventa o 
a principios de la década de 2000. Con 
lo cual los pacientes que han nacido 
antes pueden haber vivido sin tener un 
diagnóstico genético y que se les diga 
exactamente qué tipo de AME tienen. 
Muchos de ellos, un 20% o un 30%, 
conseguían llegar a la edad adulta, y 
entonces perdían el seguimiento, por-
que se les decía que no se podía hacer 
nada más por ellos. Por eso, actual-
mente hay pacientes viviendo con AME 
sin saberlo, al igual que hay pacientes 
que sí son conscientes de que tienen 
AME, pero no saben que han aparecido 
tratamientos nuevos”, concluye.
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DREAMSTIME

Los actuales brotes de sarampión en varias autonomías 
y los recientes casos de tosferina o meningitis confi rman que 
nuestro país no es ajeno a las patologías casi erradicadas  P. 4 - 5

La amenaza invisible 
de las infecciones olvidadas 
planea sobre España
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INCIDENCIA DEL SARAMPIÓN EN ESPAÑA

Fuente: OMS/ Renave. INE

Puede afectar a 
cualquier persona, 
pero es más común 

entre los 
niños

Los primeros síntomas suelen durar entre 4 y 7 
días, e incluyen:

La erupción cutánea comienza entre 7 
y 18 días después de la exposición, Se 

propaga durante unos 3 días, hasta 
llegar a las manos y los pies. Por lo 

general, dura entre 5 y 6 días hasta 
que se desvanece

Secrección
nasal

Ojos llorosos
y enrojecidos

Pequeñas manchas
blancas en la
cara interna

de las mejillas

Tos

ENFERMEDAD VÍRICA 
MUY CONTAGIOSA. SE 

PROPAGA FÁCILMENTE 
CUANDO UNA PERSONA 

INFECTADA RESPIRA, 
TOSE O ESTORNUDA La vacunación a 

nivel de toda la 
comunidad es la 
forma más eficaz 

de prevenir el 
sarampión. Todos 
los niños deben 

vacunarse

2014

2015

2016

2017

2018

2019

2020

2021

2022

2023

2024

2025 110 hasta el 24 de febrero

217

14

88

287

223

157

155

35

37

1

2

ta fundamental que se haga un 
buen seguimiento epidemiológico. 
Nuestra red funciona bien y pode-
mos estar tranquilos, pero sería 
deseable que todos los profesiona-
les tengan en el radar estas infec-
ciones cuando ven a pacientes con 
síntomas compatibles para poder 
actuar cuanto antes, pues no hay 
que olvidar que un caso puede ori-
ginar entre 15 y 18 nuevos conta-
gios si no están vacunados», reco-

sión, con cifras disparadas en paí-
ses tan próximos al nuestro como 
Rumanía, donde ya se han registra-
do una veintena de fallecidos, o 
Marruecos, donde se ha cobrado la 
vida de un centenar de personas», 
recuerda Domínguez. 

Aunque lejos de esa situación, 
España no es ajena al impacto del 
sarampión, tal y como refl eja el ma-
yor brote que está actualmente 
activo en el País Vasco, con casi me-

►El contagio del 
sarampión se ha 
disparado en 
España y los 
expertos alertan 
de que no hay que 
bajar la guardia 
con la tosferina, 
la meningitis, 
la rubeola o la 
tuberculosis

dio centenar de pacientes y sanita-
rios implicados. Y no es el único, 
pues en Castilla-La Mancha esta 
semana se han confi rmado al me-
nos seis casos de sarampión, dos 
de ellos profesionales sanitarios del 
hospital de Toledo, mientras que 
en la provincia de Málaga también 
se ha detectado un brote en un ins-
tituto con una decena de afectados. 
«En estos brotes el origen procede 
de casos importados, por eso resul-

Raquel Bonilla. MADRID

110 casos, lo que signifi ca práctica-
mente la mitad de los detectados 
durante todo 2024, cuando la cifra 
global ascendió a 217 notifi cacio-
nes. «Este es el mejor refl ejo de que 
resulta un grave error bajar la guar-
dia con este tipo de enfermedades 
infecciosas y pensar que la vacuna-
ción no es necesaria. Todo lo con-
trario, pues debemos mantenernos 
siempre alerta, ya que en el mundo 
el sarampión está en plena expan-

N
o se trata de alar-
mar, pero sí de ad-
vertir. En España 
algunas enferme-
dades infecciosas 

tradicionalmente controladas es-
tán hoy en día desbocadas y ponen 
en riesgo la salud de las personas 
más vulnerables, como los meno-
res de cinco años y los ancianos con 
patologías de base. Sarampión, tos-
ferina, enfermedad meningocóci-
ca, tuberculosis, rubeola, hepatitis 
B... Algunas de estas patologías que 
pasan desapercibidas para gran 
parte de la población están copan-
do estos días la actualidad sanitaria 
al convertirse en una amenaza real 
si no se atajan a tiempo.

«En España no estamos libres de 
sufrir brotes de este tipo de enfer-
medades porque los virus siguen 
circulando. La única que está erra-
dicada gracias a la vacunación es la 
viruela, de la que podemos decir 
que ya no existe, pero del resto el 
riesgo es real, aunque sea bajo», 
avisa Ángela Domínguez, coordi-
nadora del Grupo de Trabajo de 
Vacunas de la Sociedad Española 
de Epidemiología (SEE). 

En expansión 
Buena prueba de ello es el saram-
pión, uno de los virus más conta-
giosos con los que convivimos y 
que actualmente se ha disparado 
en nuestro país, a pesar de que en 
2017 la Organización Mundial de 
la Salud (OMS) acreditó que Espa-
ña estaba libre de la circulación 
endémica del virus desde 2014. Los 
datos resultan inquietantes, pues 
en lo que va de año se han registra-
do ocho brotes y se han notifi cado 

La amenaza 
invisible de
las infecciones 
olvidadas
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Valentí Pineda, miembro del Co-
mité Asesor de Vacunas de la Aso-
ciación Española de Pediatría 
(AEP). 

En este sentido, Rosa Pérez, en-
fermera y responsable de divulga-
ción al ciudadano de la Sociedad 
Española de Medicina de Urgen-
cias y Emergencias (Semes), hace 
hincapié en que 
«hay que detectar 
los colectivos que 
están sin vacunar, 
que suelen ser 
personas migran-
tes o con bajos re-
cursos, y en vez de 
culpabilizar, po-
ner el foco en el 
acceso al sistema 
sanitario. Las ur-
gencias hospitala-
rias son universa-
les y podemos 
servir de fi ltro para 
detectar a estos 
grupos, diagnosti-
car estas infecciones y generalizar 
la protección a través de las vacu-
nas, ya que eso servirá de protec-
ción para el resto».

Aunque el sarampión copa la 
atención estos días, lo cierto es que 
solo es la punta del iceberg de una 
realidad que va más allá y en la que 
también se incluyen otras enfer-
medades prácticamente olvidadas, 
como la tosferina, la tuberculosis, 
la meningitis o la rubeola.

Según datos de la Sociedad Es-
pañola de Neurología (SEN), la 
incidencia de la meningitis en Es-
paña aumentó un 13% entre marzo 
de 2023 y marzo de 2024. De hecho, 
se trata de la primera causa de in-
fección grave en niños y adolescen-
tes en Europa, aunque puede pre-
venirse gracias a la vacunación. 
«Esta enfermedad no es tan conta-
giosa, pero sí es mucho más peli-
grosa, por eso en este caso el calen-
dario vacunal es muy estricto y 
cubre los serotipos más importan-
tes desde los cuatro meses hasta los 
12 años con tres pinchazos», detalla 
la portavoz de la Seimc.

Una nueva epidemia
La tosferina es una enfermedad 
respiratoria aguda y muy contagio-
sa que también está bajo la lupa de 
los profesionales, ya que ha repun-
tado peligrosamente en los últimos 
años. De hecho, entre los años 2023 
y 2024 en nuestro país se detecta-
ron más de 23.000 casos, cientos de 
hospitalizaciones (casi todos be-
bés) y la muerte de tres lactantes sin 
vacunar, así como dos personas 
mayores con otras patologías, se-
gún los datos recopilados por el 
Instituto de Salud Carlos III. «Este 
aumento supuso el comienzo de 
una nueva epidemia en España 
que vuelve a estar controlada, pero 
que refl eja la circulación del virus, 
lo que es especialmente preocu-
pante en bebés menores de seis 
meses no inmunizados, para los 

que la infección 
puede resultar 
mortal», recuerda 
Pineda.

En un mundo 
globalizado, «hay 
que asumir que 
cualquier patóge-
no de cualquier 
lugar del mundo 
puede impactar 
en nuestra salud. 
No debemos estar 
en una alarma 
constante, pero sí 
en alerta para evi-
tar que cualquier 
riesgo infeccioso 

provoque una crisis sanitaria. Te-
nemos que acostumbrarnos a que 
este tipo de brotes sean frecuentes 
y por ello resulta determinante ha-
cer una vigilancia activa molecular 
de tal forma que se activen todas 
las medidas de prevención dispo-
nibles para evitar la expansión de 
cualquier patógeno», afirma To-
más. En ese escenario, la vacuna-
ción es nuestra arma más poderosa 
y no hay que desaprovecharla.

217 casos de 

sarampión se 

notifi caron en 

2024 y este 2025 

ya van más de 110

Los contagios         

de tosferina se 

multiplicaron por 

15 en nuestro país 

el pasado año

mienda Domínguez. De hecho, tal 
y como aconseja María del Mar To-
más, portavoz de la Sociedad Espa-
ñola de Enfermedades Infecciosas 
y Microbiología Clínica (Seimc), 
«es esencial que los profesionales 
sean conscientes de la importancia 
de detectar rápidamente los posi-
bles casos mediante técnicas de 
biología molecular para evitar la 
propagación del virus. Así, secuen-
ciar las variantes nos permite co-
nocer la procedencia del virus y 
anticiparnos a su posible impacto 
en la población más vulnerable».

La importancia de vacunar
Los expertos consultados por A TU 
SALUD coinciden en lanzar un 
mensaje de tranquilidad por una 
razón, y es que España cuenta a su 
favor con una buena cobertura va-
cunal ante la mayoría de enferme-
dades infecciosas. «Podemos pre-
sumir de tener uno de los 
calendarios vacunales más com-
pletos del mundo, con acceso gra-
tuito, pero precisamente por eso no 
hay que olvidar que la única vacu-
na que funciona es la que se pone, 
incluidas las dosis de refuerzo. Sin 
coberturas que superen el 90%, 
quedan nichos que los patógenos 
pueden aprovechar, por eso es im-
portante hacer una revisión de los 
grupos que no tienen el calendario 
vacunal completo o aquellas zonas 
concretas en las que las coberturas 
son más bajas de la media», insiste 

En un mundo globalizado 
hay que estar alerta de 
cualquier riesgo infeccioso

DREAMSTIME

Las lecciones 
no aprendididas 
de la covid

►Cuando hablamos de 
enfermedades infeccio-
sas parece inevitable no 
acordarse del fatídico 
año 2020, cuando el 
SARS-CoV-2 puso patas 
arriba el mundo. «Sin 
embargo, parece que se 
nos han olvidado las 
lecciones de protección 
aprendidas por aquel 
entonces tanto entre la 
población como entre los 
propios sanitarios», 
lamenta Rosa Pérez, 
quien asegura que «sería 
deseable que en los 
servicios de urgencias se 
reforzaran los protoco-
los de seguridad a la 
hora de atender a 
personas con síntomas 
compatibles con 
infecciones respiratorias 
y tan contagiosas como 
el sarampión, usando 
mascarillas, recomen-
dando la distancia de 
seguridad o insistiendo 
en la higiene de manos, 
pues así se reduce el 
riesgo de contagio en las 
salas de espera e incluso 
entre los profesionales».  
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El Economista Sanidad

SECCIÓN:

OTS:

DIFUSIÓN:

FRECUENCIA:

ÁREA:

AVE:

PÁGINAS:

PAÍS:

ESPECIAL

54000

6131

Mensual

1345 CM² - 147%

21315 €

28-29

España

6 Marzo, 2025
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