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uego de leer con interés el articulo de la Dra.

Mercedes Serrano sobre enfermedades raras
(ER) publicado en Medicina (B Aires), considera-
mos enriquecedor hacer una serie de comenta-
rios complementarios?.

Las enfermedades poco frecuentes (EPOF), ER,
minoritarias, o huérfanas (en desuso) constitu-
yen el 40% del total de las enfermedades, siendo
un grupo de mas de 10 000 enfermedades, de las
cuales el 72% son genéticamente determinadas,
y pueden afectar cualquier érgano. Se definen
como una enfermedad cuya prevalencia es me-
nor de cinco personas por cada 10 000 habitantes
y en Argentina hay 3.2 millones de afectados?. El
90-95% de las EPOF son muy infrecuentes, con
prevalencia menor de 1/100 000 y el 5% con pre-
valencia mayor a 1/100 000, representando el
98% de las enfermedades que vemos. Hoy sabe-
mos que del 100% de estas, el 70% comienzan
en la infancia, un 18% entre la infancia y la edad
adulta y el 12% inician en el adulto.

No solo debe clasificarse como raro algo por
su origen, sino también por su evolucién, res-
puesta al tratamiento o incluso, por su final. Esto
abre una puerta a nuevas opciones en todos los
sentidos. Una enfermedad puede ser rara en
una region, pero habitual en otra como, sucede
con la amiloidosis familiar por transtiretina o
enfermedad de Andrade, la cual es muy rara en
todo el mundo, pero muy frecuente en Portugal
y Mallorca. Si Gregor Johann Mendel (1822-1884)
estuviera aqui, con sus guisantes verdes y ama-
rillos, nos diria que no parece raro pensar que,
si una enfermedad se transmite genéticamente
de padres a hijos, sea mas frecuente en determi-
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nadas regiones endémicas. Los viajes de Charles
R. Darwin (1809-1882) duraban anos. En aquellos
tiempos, la mayoria de las personas morian don-
de nacian. Ahora migramos cada vez mas con
nuestros genes, nuestras enfermedades, nuestra
inmunidad, nuestras infecciones (esto ha sido
bien manifiesto en 2020 con la pandemia del CO-
VID-19). En otras palabras, actualmente somos
menos endémicos y mas pandemicos®. En este
sentido, los pacientes con EPOF viajan, migran,
por lo cual pueden modificar las prevalencias
regionales.

Una enfermedad muy prevalente podra trans-
formarse en ER, si intervenimos con acierto,
mediante estrategias de intervencién médica,
epidemiolégica o de salud publica, como por
ejemplo la erradicaciéon de enfermedades in-
fecciosas mediante vacunacién o el control de
enfermedades genéticas mediante el rastreo y
terapia génica. Una enfermedad muy rara puede
dejar de serlo si se aprende a diagnosticarla, lo
que puede o suele suceder cuando aparece un
tratamiento. Cuando aprendemos a ver un cisne
negro, vemos mas cisnes negros (fenémeno de
Baader-Meinhof)*.

Los profesionales de la salud (PS) nos enfren-
tamos con las EPOF y por tal, debemos estar fa-
miliarizados con los patrones de presentacién de
enfermedades, que en esencia son cuatro: ma-
nifestacién comuin de una enfermedad comun,
una manifestacién atipica de una enfermedad
comun, una manifestacién comun de una EPOF
o una manifestacién atipica de una EPOF.

En la actualidad, solo el 30% de las EPOF son
investigadas. Alberto Agrest (1923-2012) dijo
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“que un médico podria no conocer la angina
comun, porque esa se va a curar sola, sea o no
diagnosticada, sea o no tratada o aun si se la tra-
tara erréneamente y no representa mayor riesgo
para el enfermo. Pero desconocer algo que pue-
de tener graves consecuencias para el enfermo
es sin duda un déficit del médico que se debe-
ria subsanar”. Existen unas 500 enfermedades
que cuentan con tratamiento efectivo, por lo
cual es de gran interés que sean conocidas por
los PS para evitar demoras diagndsticas y sus
consecuencias en los pacientes y familias®. Los
pacientes con EPOF sufren una espera media de
cuatro anos hasta el diagnéstico y en el 20% de
los casos una demora de hasta diez anos, por ello
es importante el reconocimiento de los patrones
para evitar el sindrome de Tantalo®. Un 30% de
los pacientes padecen de odisea diagnéstica y
muchos de ellos se encuentran dentro del grupo
de pacientes sin diagnéstico u ORPHA 6168747.
Sabemos que las EPOF son complejas, tanto
en su diagnéstico como en su tratamiento, y
probablemente mas atin su seguimiento. Todo lo
desconocido lo es. La carencia de inversién en
el tratamiento adecuado saldra cara en progre-
sién. Lo primero lo paga la prepaga, obra social,
o el Estado, lo segundo, el paciente. No se alude
solo a dinero sino a tiempo mucho mas costoso,
en realidad. Habria que aplicar conceptos como
alto impacto no solo al precio de un medicamen-
to, sino también a la progresiéon de una enfer-
medad, o al tiempo perdido, o vidas. Siempre un
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puente tiene dos lados (entre Escila y Caribdis),
en este caso el paciente y su tratamiento y en el
medio la familia, las asociaciones de pacientes y
los financiadores de salud, etc.®.

Necesitamos inversién en investigacién y en
conocimiento de fairmacos huérfanos. Necesita-
mos politicas apropiadas y negociaciones justas.
Lo que hoy sea raro y poco frecuente (aunque no
tenga una alta rentabilidad) aportara valor en el
futuro, si nos ayuda a entender y a avanzar. Si
no disponemos de dinero, habrd que buscarlo®.

Las enfermedades de verdad raras no son las
poco frecuentes, sino las que todavia no exis-
ten, las invisibles, que atn no se han descripto,
no tienen nombre, pero también necesitan a la
ciencia asi exista un Unico caso en el mundo.

Afios atras, poco se hablaba y publicaba sobre
ER. Actualmente lo estamos haciendo. Estamos
trabajando en equipo, hospitales publicos, priva-
dos, pacientes, asociaciones de pacientes, finan-
ciadores, farmacéuticas, Ministerio de Salud?.

Decia Marie Sophie Germain (1776-1831), la
Hipatia del Siglo XIX, en una época en la que lo
raro y poco frecuente era que una mujer tuviera
acceso al conocimiento y al mundo de la ciencia,
“que el tiempo solo tiene dos divisiones reales:
el pasado y el futuro, puesto que el presente no
es sino el limite entre ellos”. Por todas las EPOF
que estan por venir, por el futuro, atin por des-
cubrir, entendamos bien y tratemos adecuada-
mente a todas y cada una de las que ya conoce-
mos seguramente solo un poco.
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