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¢, Qué son las Enfermedades Raras?

Las Enfermedades Raras (ER) son en
general, un conjunto de enfermedades
cronicas muy diversas que se caracterizan
por su baja prevalencia (menos de 5 por
cada 10,000 habitantes), elevada morbilidad
y mortalidad precoz. Ademds , su baja pre-
valencia ha condicionado hasta hace bien
poco el que la investigacién alrededor de
ellas sea escasa y los tratamientos en la
mayotfa de los casos inexistentes. Se entien-
de, por lo tanto, que los pacientes que la
sufren tienen necesidades especiales todavia
no cubiertas.

En el mundo hoy mas de 8,000 enfermeda-
des raras, el 80 % de las enfermedades
raras tienen un origen genético identificado,
con implicacién de uno o varios genes.
Pueden heredarse o derivarse  de una
”mutaciéon genética de novo” y afectan a
entre el 3 % y el 4 % de los nacimientos por
afio. Otras enfermedades son causadas por
las infecciones (bacterianas o viricas), aler-
gias, o se deben a causas degenerativas,
proliferativas o teratégenas ( productos de
quimicos, radiacién, etc.).

Caracteristicas clinicas

Las enfermedades raras se caracterizan
también por el gran nimero y la am-
plia diversidad de los trastornos y
sintomas, los cuales varfan, no sélo
entre las diferentes  enfermedades,
sino también en una misma enferme-
dad. Para muchos diagnésticos, existe
una amplia variedad de subtipos de la
misma enfermedad.

Las enfermedades raras afectan a
los pacientes en sus capacidades
fisicas, sus habilidades mentales, su
comportamiento y su capacidad
sensorial.

ILa gravedad de las enfermedades
también varia ampliamente: la mayoria
de ellas son posiblemente mortales,
mientras otras son compatibles con
una vida normal si se diagnostican a
tiempo y se tratan de modo adecuado.

Caracteristicas comunes de las enfer-
medades raras

A pesar de esta gran diversidad, las enfer-
medades raras tiene algunos rasgos comu-
nes de gran importancia. Las principales

caracteristicas son las siguientes:

1. Las enfermedades raras son muy graves
o muy graves, cronicas , a menudo
degenerativas y que ponen en peligro la
vida;

2. Incapacitacién: la calidad de la vida de
los pacientes con enfermedades raras
estd a su vez comprometida por la falta
o perdida de autonomia (dependencia).

3. Muy dolorosa en términos de carga

psicosocial: el sufrimiento de los pacien-

tes de enfermedades raras y de sus
familias se agrava por la desesperacién
psicologica, la falta de la esperanza
terapéutica y la ausencia de la ayuda

practica pata la vida diaria.

ENTRE ALGUNAS DE LAS DIFICULTADES PARA EL DIAGNOSTICO DE LAS ENFERMEDADES RARAS PO-

DEMOS MENCIONAR:

Mas alla de la diversidad de las enfermedades, los pacientes de una enfermedad rara, y sus familias se ven enfrentados a
la misma y amplia gama de dificultades que surgen directamente de la rareza de estas patologias.

® Falta de acceso al diagnostico correcto.

® Falta de informacion.

® Falta de conocimiento cientifico.

® Consecuencias sociales.

® Alto costo de los pocos medicamentos existentes y el cuidado. En

€stos pacientes.

® Desigualdad en la disponibilidad de tratamientos

® Falta de apropiada calidad del cuidado de la salud.

Fuente: http://es.wikipedia.org/wiki/Categor%C3%ADa:Enfermedades_raras


http://es.wikipedia.org/wiki/Categor%C3%ADa:Enfermedades_raras

Pagina 2 EN Panama podemos encontrar las siguientes Enfermedades Raras

Enfermedad de Gaucher: la enfermedad de Gaucher es hereditaria, o causada por genes mutantes y defectuosos
que son transmitidos por los padres del individuo ya sea portadotes o porque ambos estén enfermos.

Aunque esta enfermedad no esta ligada al sexo, sus signos y sintomas pueden manifestarse en los individuos afecta-
dos a cualquier edad, aun  que el Tipo II y III son mas cominmente diagnosticados en la nifiez.

Entre los sintomas podemos mencionar: Dolor y fracturas dseas, deterioro cognitivo, tendencia a la formacién de
hematomas, agrandamiento del bazo (esplenomegalia), agrandamiento del higado (hepatomegalia), fatiga, problemas
con las valvulas cardfacas, enfermedad pulmonar, convulsiones, hinchazén (edema) grave al nacer, cambios cutane-
0s.

Enfermedad de mucopolisacaridosis: la enfermedad de mucopolisacaridosis (MPS) son errores innatos del me-
tabolismo de los glicosaminoglicanos producidos por la acumulacién progresiva de estas macromoléculas en los
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lisosomas a consecuencia de la deficiencia de las enzimas responsables de su degradaciéon dentro de estos organelos.

Los pacientes que padecen esta enfermedad se caracteriza por presentar: vértebras aplanadas pediculos alargados;
costillas horizontalizadas; claviculas pequefias y engrosadas y escapulas engrosadas y elevadas; huesos ilfacos peque-
flos; isquion y pubis engrosados y malformados; manos en forma de garra; limitacién de la movilidad articular; los
ojos presentan ojos opacidad corneal, catarata, estrabismo, glaucoma; el abdomen se caractetiza por tener una for-
ma de globo, presentan constante diarrea o estrefiimiento, hernias umbilical, etc.

Enfermedad de Pompe: la enfermedad de Pompe es una enfermedad muscular debilitante y rara que afecta a
nifios y adultos. La forma infantil de la enfermedad se manifiesta generalmente en los primeros meses de nacido,
mientras que la forma juvenil tardia o adulta aparece en cualquier momento durante la infancia o la edad adulta
tiene una progresion mas lenta. Ambos tipos de la enfermedad se caracterizan generalmente por un debilitamiento
muscular progresivo y dificultades respiratorias,

En los bebés que la padecen, se manifiesta a los pocos meses de nacido, entre los sintomas y signos estan.
Un corazédn agrandado, reflejos pobres o ausentes, apatiencia de “bebé flojo" o "mufieca de trapo", musculos fa-
ciales flicidos, debilidad extrema y/o incapacidad para sostener la cabecita, dificultad para alimentatlos, por incapa-
cidad de succionar o tragar, lengua agrandada, problemas respiratorios, higado moderadamente agrandado.

La enfermedad de Fabry: la enfermedad de fabry es un trastorno hereditario péco comun causado por un gen
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defectuoso en el organismo. Afecta mas a los hombres que a las mujeres: se calcula que 1 en 40.000 varones tienen
la enfermedad de Fabry, mientras que la prevalencia en la poblacion general es de 1 en 117,000 personas.

Los trastornos hereditarios (o genéticos) son aquellos que se transmiten de padres a hijos por medio de los genes.
Uno o ambos padres pueden ser portadores de un gen defectuoso (mutante) que puede causar una enfermedad.
Debido a que el gen que causa la enfermedad de Fabry se encuentra localizado en el cromosoma X, la enfermedad
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se manifiesta primordialmente en los varones, sin embargo, también las mujeres pueden experimentar sintomas.

Debido a que la enfermedad de Fabry es poco comun, sus sintomas no siempre son asociados con la enfermedad y
por lo tanto no es diagnosticada. Los signos y sintomas mas frecuentes en las personas con la enfermedad de Fabry
pueden incluir: problemas de sudoracion, intolerancia al calor y al ejercicio, puntos o manchas rojas en la piel, pro-
blemas del corazén, rifiones, del sistema nervioso y problemas psicosociales
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http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/003276.htm
http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/003275.htm
http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/003103.htm

