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n este preciso momento,
su cerebro est~i realizando
urm proeza asombrosa: est,i
leyendo. Sus ojos analizan
la p~gina en pequefios mo-
vimientos esimsm6dicos.
Cuatro o elnco veces pot
gtmdo, su mirada se detiene
el tiempo suficiente para
reeonocer una o dos pala-
bras. Por supuesto, usted
no se pereata de e6mo esta

informaei6n va ingresando entrecortadamente. Solo
los sonidos y los significados de las palabras llegan a
su mente consciente>,. Con estas palabras comienza
su ensayo El cerebro ~eetor Stanislas Dehaene, uno
de los llderes mundiales en neurociencia cognitiva.
De esta forma nos enfrentamos a unas poems marcas
en un impel en blanco que, proyectadas en nues-
tra retina, pueden evocar todo un urdverso. De esta
forma procesamos la informaci6n. De esta forma lee-
mos. Lo que parece algo casi tmigico es el resultado
de un complicado conjunto de mecanismos que se
combinan para concretar la lectura. Una capacidad
relativamente reciente para los humanos, que se re-
monta no m~ all~i de los 6000 afios, S’m embargo,
el cerebro, tal y como hoy Io conocemos, tiene unos
200 000 afios de andadura. Descubrix de d6nde surgi6
esa maravillosa caimcidad para leer es el objetivo de
este investigador franc~s. Estudiar las adaptaciones,
cambios, gixos y ajustes de la arquitectura cerebral
para conseguir tal prceza. Analizar tambi~n sus des-
ajustes o trastornos, como la dislexia.

/,QULe OCURRE EN EL CEREBRO?
La Organizaci6n Mundial de la Salud estima queen
torno a un 10 % de la poblacifn del planeta Imdece
dislexia, Io que equivale a aproximadamente 700 mi-
Bones de individuos. En Espafia la cffra supera los ,1,6
millones de personas y 800 000 escolares en las aulas.

Sin embargo, todavfa hoy, este trastorno estd sub-
diagnosticado. Solo un 4 % de los afectados sabe que
1o son y tan solo el 33 % de nifios y nifias con dislexia
reciben la atenci6n profesional necesaria.

En ocasiones los profesores se encuentran con un
nifio o una nifia que se resiste a la lectura. Su nivel
de inteligencia es normal, o incluso pot encima del
promedio en determinadas ~eas. Pero la lectura pa-
reee una barrera infranqueable. Confunde las sflabas,
mezcla los sonidos, une o seimra 1as palabras de ma-
hera incorrecta...La visita a un especialista confmna
el temido diagn6stico: dislexia. ~Que mecanismos
cerebrales se esconden detr~ de este trastorno?
iQu~ Imsa en el cerebro?

,~La dislexia es un trastorno o dificultad especifi-
ca del aprendizaje de la lecmra (y de la escritura) 
base neurobiol6gica, con un componente gen6"tico
importante, que afecta de manera persistente a la
decodificaci6n fonol6gica (exactitud lectora) y/o 

reconocimiento de palabras (fluidez y velocidad lec-
tora) y por lo tanto puede verse afectada tambi~n la
comprensi6n lectora, interfiriendo en el rendimien-
to acad*mico de la persona que ]a padece’, explica la
m~dica especialista en Medicina Familiar y Comunita-
ria y presidenta de la Federael6n Phtaforma Dislexia,
Esther L6pez Carvajales.

<d.as dificultades de lectoescritura pueden earacte-
rizarse pot los problemas para leer palabras a tray,s
de la ruta fonol6gica (subl~xica), que utilizamos pa-
ra tradueix las slhbos en fonemas y para la lectura de
palabras nuevas o de uso infrecuente; y/o dificulta-
des para leer palabras atrav& de la rata visual (l~xica)
que utilizamos para leer palabras de uso frecuente,.,
afiade Pablo Ruisoto, doctor en Neuropsicologia.

Como explican los expertos, el aprendizaje de la
lectura modifica de manera importante nuestro cere-
bro. Necesitamos una ensefianza expresa, consistente
e intensa, para lograr eonvertirnos en lectores exper-
tos. En ese camino de aprendizaje se crean una serie de
conexiones entre las ~eas del cerebro que procesan la
visi6n y las que procesan el lenguaje. La estructura-
ci6n de esta nueva red tiene tmpunto central en el
llamado giro fusfforme (una zona de ~pliegues~ del
cerebro) que nos permite ix pesando progresivamen-
te de la lectura de una letra a otra (de manera lenta)
basra dominar un proceso mucho msis autom~tico y
predictivo, propio de los lectores expertos. Este ca-
mino de aprendizaje no logra estructurarse en las
personas disl~xicas, a pesar del entrenamiento cons-
tame. ~Se entiende clue todo ello viene precisamente
de que esos cambios que deben producirse en el cere-
bro, la creaci6n de nuevas conexlones en esas 6reas,
no se esuin produciendo correetamente,., argumenta
Aar6n Fermindez del Olmo, doctor en Palcologta y
miembro de la secei6n de Neuropsicologia de la So-
ciedad Esimflola de Neurologia (SEN).

Los estudios, recuerda la doctora L6pez, sefialan
que una lectura fluida solo es posible si interactaian
tres sistemas de procesamiento principales, Iocaliza-
dos en el hemisferio cerebral izquierdo: el ~irea visual
de la forma de las palabras (VWFA, del ingles visual
word form area) entre el 16bulo temporal y occipital,
cuya funci6n es permitir el reconocimiento visual de
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las palabras; el area de Broca, esencial para la deco-
dificaci6n grafema-fonema y el Area de Wernicke,
entre el 16bulo temporal y el parietal, encargado es-
pecfficamente del anAlisis de las palabras y que parece
funcionar como una regi6n integradora en la que se
producirh la asociaci6n entre grafemas (minima uni-
dad distintiva de un sistema de escritura de cualquier
lengua) y fonemas.

Aunque no existe un consenso sobre las causas que
provocan este trastorno del aprendizaje de la escritu-
ra, la hip6tesis de tm d~ficit fonol6gico del lenguaje
es la rmis aceptada por la comunidad cientffica, a jui-
cio de Concepci6n Bareel6, docente especialista en

dificultades especificas del aprendizaje y presidenta
de la Asociaci6n de Dislexia y otras DEA de la Co-
munitat Valenciana. Segfin esta experta, este ddficit
fonol6gico afecta a la conciencia fonol6gica (CF), 
habilidad lingtlistica que nos permite reflexionar so-
bre el lenguaje oral; la memoria fonol6gica o verbal
a corto plazo y la memoria operativa (capacidad de
retener la informaci6n verbal y manipularla); las ha-
bilidades de denominaci6n r;lpida (el tiempo que se
tarda en denominar un objeto, un color, una letra, un
ntimero, etc.); la integraci6n del prineipio alfab~tico
(la correspondeneia de los sonidos o fonemas con los
grafemas o letras). ,~Todas las difieultades anteriores

Gracias al giro fusiforme pasamos progresivamente en
la iectura de una letra a otra hasta dominar el proceso
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impactan sobre la fluidez lectora de las personas con
dislexia. Leer con fluidez quiere decir leer con buena
velocidad (ntLmero adecuado de palabras por minu-
to), con buena precision (sin cometer errores) y 
buena prosodia (acento, entonaci6n, ritmo adecua-
do, expresi6n...), con la finalidad de comprender el
texto~, asevera Bar~el6.

¯ ~Pese a este conocimiento, resulta dif~cil orga-
nizar las causas, efectos y consecuencias que hay
detr~s, ya que parece que tenemos claras las/u’eas,
y pesiblemente algunos mecanismos que no est~n
funcionando correctamente, como pur ejemplo la mi-
graci6n neuronal temprana, pero poca claridad sobre
e! motivo que hay detr~ de ello,~, concluye Aa~6n
Ferrutndez del Olmo.

COHPONENTES 6EN~ICOS
Uno de Io~ aspectos sobre los que parece exJstir ma-

GRUPO DE
CONTROL

GRUPO DE
DISLI~ICOS

Nivel de adaptaci6n
Menos i M~S

Si una voz Onica pronuncia palabras, e[ eerebro se
acostumbra de inmediato y se adapt& pem si es una voz
diferente, no se adapta. La diferencia en adaptacibn es
grande, como se ve en el eerebro de arrriba a la izquiet’da.
Pero. los dix~ticos se adaptan mucho menos, como seve en
el cerebro de abajo a la izquierda.

yor consenso cienttfico es la ptedispesici6n genetica
a sufrir esta dificultad en el aprendizaje. -Los casos
de dislexia tienden a repetLrse en las familias, y es-
tudios con gemelos sugieren una heredabilidad de
entre el 40 y el 60 %, similar aotras funciones cog-
nitivas>,, sostiene Pablo Ruisoto. La investigaci6n
gen~tica ha descubierto que son varios los genes
que podrian estar involuerados en este trastorno tan
complejo, aunque el mecanismo exacto de actuaci6n
sobre la dislexia continda siendo un campo abierto a
la exploraci6n. ~Si bien hay ratios candidatos (ge-
nes DYX1C1, DCDC2, DYX9, y DYX~, por ejemplo)
que parecen centrar los estudios actualcs (Peterson
& Pennington, 2015) no se debe olvidar qna el am-
Wlente tambi~n puede jugar un pap¢l importante, si
bien se sigue necesitando m~s precisi6n en los estu-
dios que tratan de delimitar estas relaciones,>, afiade
Fernandez del Olmo.

Tampoco es una cuesti6n f~eil para la ciencia es-
timar si este trastorno afecta m~s a los rfifios o alas
n~as. Si hasta fechas relativamente recientes se con-
sideraha que la dislexia era m~ts prevalente en el sexo
masculino, nuevas investigaciones estiman que el
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predominio maseulino es muy bajo, por 1o que la pre-
valencia seria similar en ambos sexos, en opini6n de ha
especialista Esther L6pez. <<Esta aparente discrepan-
cia entre unos estudios y otros se expliearia porque
la dislexia en el ttifio se identifica m~ f~lcilmente al
asociarse a mils problemas de eonducta,,, argumenta.
<,Las chicas, al contrario, suelen emplear estrategias
de eompensaci6n que ocultan o enmasearan sus difi-
cultades de lectura,~, afiade Concepci6n Barcel6.

DETECCIIJN E INTERVENCII~N TEMPRANA
La detecci6n temprana de este trastorno (etapa de
infantil y primeros cursos de primaria) resulta fun-
damental para abordar el problema e intervenir
decisivamente. Especialistas como Concepci6n Bar-
cel6 consideran un error del sistema educativo
esperar a que el alttmno o alunma gmadure-, per-.
diendo asi un tiempo precinso para atajar la dislexia.
~Existe sobrada evidencia cient/fica que constata que
la detecci6n e intervenci6n temprana en la dislexia es
ha clave para el ~xito escolar futuro. Los cerebros de
los rdtios y hi,as pequefios tienen una mayor "plas-
ticidad" para desarrolhar y fortalecer los conexiones
neuronales necesarias y mejorar has habflidades de
lectura y escritura>,, asegura esta especialista en
DEA. Aunque coda nifio o ni~a tiene su propio ritmo,
resulta clave identificar lo m~ pronto posible cual-
quier s/ntoma de alerta. ,~Contribuye a optimizar has
habilidades acad6micas deficitarias y a mirLimizar
el impacto emocional que conlleva el fracaso es-
color (pobre autoconcepto, desmotivaci6n, estr~s.
depresi6n, conductas disruptivas_.)>~, puntualiza
Esther L6pez Carvajales.

Un sistema educativo rigido, (basado esencialmen-
teen la lectura y ha escritura) provoca innumerables
problemas emocionales y conductuales en has per-
sonas con dislexia. Como afirma el investigador en
psicoling~istica de la Universidad Libre de Brusehas
Jes~is Alegria ,~la dislexia no tratada adecuadamente
est~i en la base de un circulo vicioso que hace que un
problema que inicialmente podrfa estar Limitado a la
adquisici6n de la lengua escrita se transforme progre -
sivamente entm problema que invade la vida entera
del disl~xico~.

Explicar al nifio o Ilifia qu~ es 1o que le ocurre,
contarle que su dificultad nada tiene que ver con su
potencial intelectual, acompafiarles en todo el pro-
ceso, escuchar y atender a sus necesidades, asi como
poteneiar las fortalezas y capacidades son algunas de

Es un trastorno cr6nico en
el que hay que integrar lo
educativo, lo emocional
y lo neurocognitivo

La detection temprana y tratamiento de la dislexia es
fundamental para el 6xito eseolar fuluro y minimiza el Impacto
emocional que conlleva el fracaso acad~mico.

las estrategias encaminadas a proeurar el bienestar
emocional y apuntalar la autoestima, segtin Concep
ci6n Barcel6. <<Cuando se le ofrece la oporturddad de
brillar en algo que se le da bien, supone una inyecci6n
de motivaci6n y autoestima que transeiende al resto
de aprendizajes~,, concluye la experta.

NUEVAS INVESTIGAClONES
~Cmil es el horizonte para ha investigaci6n en relaci6n
a la dislexia? ,,Los tiltimas investigacinnes sobre d
campo de la dislexia se orientan a ha delimitaci6n de
has causas gen6ticas y su interacci6n con el ambien-
te para comprender su desarrollo y Iograr tambi~n
una detecci6n temprana de ha misma~>, explica el
doctor en Psicologia Aar6n Fertuindez del Olmo.
Comprender has bases neurobiol6gicas de ha dislexia
resttltar~i esencial en el futuro para implementar nue-
vas soluciones a este problema, segatn Pablo Ruisoto.
~Los estudios indican que la dislexia es un trastorno
cr6nico, y que no deberha considerarse un retraso
madurativo transitorio>>, sostiene Esther L6pez, para
quien es urgente, cuando hablamos de dislexia, inte-
grar lo educativo, 1o emocional y 1o neurocognitivo.

Desde la Federaci6n Phataforma Dislexia se abo-
ga pot cerrar ha brecha entre ha investigaci6n y su
aplicaci6n en 1as aulas. Todo nifio y nifia, aseguran,
requiere una intervenci6n terat~utica que le permita
~<desarrolhar y rentabilizar sus recursos,.
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Cuatro claves para practicar el ayuno. Por
ade! aza? LAumenta

mi esperanza de v da? Esto dice la c encia...

L a moda de] ayuno no pasa
de moda. Hace ya unos
afios que la rescataron gu-

rfls del fitness y de la nutrici6n
como t6cnica infalible para man-
tenernos saludables y esculpir
nuestra figura. Luego, fue copia-
da por actores, cantantes, influen-
cers... Y no hay gimnasio donde
no haya un grupo de faniticos
predicando sus bonanzas a pe-
cho descubierto (y si, hablamos
de forma literal). Ante esta ava-
lancha, muchos profesionales de
la salud han decidido tomar car-
tas en el asunto para intentar po-
ner sensatez auna prictica que
nos parece muy moderna, pero
que forma parte de las tradicio-
nes desde la prehistoria.

1. ~.Por dbnde empiezo?
E1 ayuno va de abstenerse total o
parcialmente de comer y beber
durante un periodo de fiempo. Pero
hay varias modalidades: hacerlo
durante par6ntesis prdiongados;
pot ejemplo, durante tres dias; o
de modo intermitente, un dia si y
otro no.

Tambi6n hay una tercera via, la
mis sencilla y ficil de llevar con
nuestro ritmo de vida: <(Es lo que
llamamos ingesta restringida en
el tiempo., explica Lidia Daimiel,
investigadora senior en el Institu-
to IMDEA Alimentaci6n. Yes la que
mis conocemos: ni comida ni be-
bida (salvo agua o infusiones) du-
rante unas horas cada dia. Pue-
den ser entre 8, que es casi lo que
hacemos todos si cenamos pron-
to, y 16, si somos muy estrictos.

Lo mis ficil .y recomendable.
es elegir el periodo de ayuno pot
la noche, porque al incluir el pe-
riodo de dormir cuesta, obviamen-
re, menos. ,,Y mejor adelantar la
cena que retrasar el desayuno.,
prosigue la tambi~n docente en la

mis de reducir algunas funciones,
tiran de las reservas que tenemos
para seguir con su trabajo. Son
~como un fibrica, que paraliza
unas funciones, se centra en otras
y busca recursos en lo almacena-
do. Y es por esto mismo que se de-
saconseja en nifios, porque ellos
y sus c~lulas estin,fen crecimien-
to. y tienen necesidades constan-
tes. ~No se puede aplicar lo de si
es bueno para mi que soy su pa-
dre, tambi6n para ~l., avisa.

3. ~.Puedo comer Io que quiera el
resto del tiempo?
E1 ayuno no nos da via ]ibre para
comer de todo cuando nos toca
volver a ingerir alimentos. La cla-
ve es que durante este tiempo co-

mamos saludable y equilibrado.
En la primera ingesta tras la res-
tricci6n ~habria que evitar, por
ejemplo, los hidratos de liberaci6n
ripida (dulces, pan blanco...)., dice
Daimiel. Porque, siguiendo con el
simil del motor de un coche al ra-
lent/, ~seria como pegarle un ace-

~*Un buen desayuno seria una
tostada de pan integral con hu-
mus>~ porque metemos al cuerpo
.carbohidratos de liberaci6n len-
ta, fibra y proteina.. Pese a todo,
tambi6n conviene estar atento a
nuestras sensaciones, porque ayu-
nat presenta dificultades que pue-
den llevarnos al fracaso: nos pue-
de dar mils sensaci6n de hambre
(esto habria que tenerlo regulado

de antes, saber c6mo funciona,
aconseja la experta); y puede re-
sultar .dificil de mantener en el
fiempo, pot nuestro ri~rno de vida.

4. ~.Mejora mi salud?
Reducir nuestra ingesta caldri-
ca en general si mejora la sa-
lud.., y lo que es mejor, tambiSn
tiene efectos positivos en la for-
ma en que envejecemos. Una re-
ducci6n de entre un 20 y un 30%
estira la esperanza de vida y me-
jora el estado flsico cuando ya
tenemos cierta edad. Asi lo de-
mostraron en un estudio con ra-
tones los investigadores Ifiaki
Milton Laskibar y Maria Puy Por-
tillo, del grupo de Nutrici6n y
Obesidad de la Universidad del

Pais Vasco hace un par de afios.
Sin embargo, los expertos pi-

den ser cantos. Una de ellas es
Idoia Labayen, profesora de la Uni-
versidad Pflblica de Navarra e in-
vestigadora en el Instituto de In-
novaci6n y Sostenibilidad de la Ca-
dena Agroalimentaria. Los estu-
dios que hart demostrado los be-
neficios del ayuno intermitente
en el metabdiismo de la glucosa
se hart hecho (Con animales; si ha-
blamos de personas, solo encon-
tramos resultados muy prelimi-
nares.. Por eso, ahora ya hay va-
rios en marcha, entre ellos el que
comparten el centro navarro y la
Universidad Pflblica de Granada.
Para conocer sus resultados toda-
via habri que esperar.

Universidad CEU San Pablo.

2. ~.De verdad adelgaza?
E1 ayuno en la sociedad actual se
hace por varios motivos. E1 mis
famoso es porque dicen que ayu-
da a perder peso. <,Es una estrate-
gia mis para ello.. La explicaci6n
la da la ciencia: ~E1 periodo de ayu-
no deja alas c~lulas sin su princi-
pal fuente de energ/a., detalla Dai-
miel. Se ponen ~al ralenti, y, ade-

Quidn puede ayunar...
y quidn no

Ayunar no es algo que pueda
hacer todo el mundo. Y no tiene
que ver con su fortaleza mental
para no asaltar la nevem, sino
por su caracteristicas fisiol6gi-
cas. Si est~is embarazada o en

periodo de lactancia est~i desa-
consejado. Y Io mismo ocurre
con nifios y adolescentes: en
este caso, se ha demostmdo
con estudios que quien no de-
sayuna bien, por ejemplo, rin-
de menos en clase.

Las personas que sufren mi-
grafias tampoco deberlan pa-
sar largos periodos de tiempo

sin comer porque aumenta el
riesgo de sufrir un episodio, ex-
plica la Sociedad Espafiola de
Neurologla. Y tampoco deben
ayunar personas con trastor-
nos alimentarios, con bajo peso
o problemas hormonales. En
todo caso, Io recomendable es
siempre consultar con un nu-
tricionista.

Asimismo, un estudio de la
Universidad de Illinois pnblica-
do en 2021 en la ’Annual Re-
view of Nutrition’ afiadia que
tampoco debian someterse a
esta pr~ictica <drabajadores por
turnos (por sus horarios cam-
biantes) ni quienes deben to-
mar medicaciones con alimen-
to cuando les toca ayunar-.
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On f~rmaco
contra la fatiga

fluctuante
¯ E1 Hospital de Ali-
cante desarrolla un
medicamentopara
tratar la debilidad
muscular repenti-
na o miastenia. 011
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Un nuevo medicamento contra
la debilidad muscular repentina
reduce los efectos secundarios
¯ El f~.rmaco, presentado en el Hospital de Alicante, permite tratar de forma m~.s especffica la miastenia gravis,
una enfermedad rara que se desarrolla principalmente en mujeresj6venes y personas mayores de 60 a~os

ALBERTO LOEA
¯ La miastenia gravis esunaenfer-
medad rata que puede provocar
una repentina debilidad muscular
e incluso llevar a quienes/a pade-
cen a Urgencias o a la Unidad de
Cuidados Intensivos (UCI) si su-
fi’en una crisis. Ahora, se ha avan-
zado en su tratamiento con el de-
sarrollo de un fftrmaco especifico
para tratar esta patologfa. Una no -
ficia de esperanzapara suspacien-
tes, que se tertian que tratar con fdtr-
macos gen6ricos en la mayoria de
casos, con sus efectos secundarios
incluidos para los pacientes.

Unas novedades que se presen-
taron este mi6rcoles en el saldn de
actos del Hospital Doctor Balmis
de Alicante,por parte de las docto-
ras Carmina Diaz y Raquel Her-
ngmdez, asi como pot las enferme-
ras Teresa Vald6s y Pilaf Mufioz, en
unajomada organizadapor el ser-
vicio de Neurologfa el Instituto de
Investigaci6n Sanitariay Biom6di-
ca de Alicante (Isabial). En las po 
nencias se trataron tanto los nue-
vos tratamientos parala miastenia
como la revisi6n de los tratamien-
tos acmales y la gestidn de casos
pot parte de enfermeria.

Unos avarices que dan esperan-
za alos pacientes, comoexplicaRe-
yes Sell6s, paciente y vocal de la
Asociacidn de Miastenia de Espa-
fia (AMES). ~Para nosotros es una
revoluci6n que haya tratamientos
especificos. Estamos en un mo-
mento esperanzador, porque no
habfa tratamiento. Todo suponia
unos efectos secundarios pot los
f~irmacos. Con este tipo de trata-
mientos nos podemos beneficiar
mucho., sefiala Sell6s.

Yes que la enfermedad puede
suponer incluso ingresos en IaUCI,
como ex-plica la doctora Herngm-
dez: ~*LO miastenia es una enfer-
medad autoinmune y cr6nica que
provoca una fafiga fluctuante. Los
sintomas afectan a la musculamra
y pueden manifestarse en la difi-
ctdtad de tragar, en cambios enlos
tonos de voz o afectar a los brazos
y/as piernas., subraya la doctora.
Hemgmdez apunta que estos pro-
blemas pueden suponer dificulta-
des en el dia a d/a, incluso en pe-
quefios gestos como peinarse.

Sell6s ex-plica que los pacientes
conviven con numerosas limita-
ciones: ~Es una enfermedad rata y

Un instante de la jornada realizada ayer en el Hospital Doctor Balmis de Alicante. PILAR CORTES

neuromuscular. Los fftrmacos que
est/tn saliendo no son para todos
los pacientes, pero para nosotros
es una revoluci6n porque supone
poder tenet mejor calidad de vida.
Los tratamientos con esta enfer-
medad son de mucho peso hospi-
talario y son casi todos los meses.,
indica la afectada.

Elpeffdde/apersona ala que se
le detecta esta enfermedad se con-
centra en dos tipos: mujeres j6ve-
nes de entre 30 y 40 afios y perso-
nas mayores, tanto hombres como
mujeres, de entre 60 y 70 afios, se-
grin explicaladoctora:~Esto supo-
ne que, hasta ahora, alas j6venes
que seles detecta estdm con ffirma-
cos gen6ricos muchos afios, con
los efectos secundarios que conlle-
van., indica Hemdmdez. Algo que
puede cambiar con los nuevos
avarices: ~Se acaban de aprobar

Los problemas oculares concentran
el 65 % de los primeros sintomas
I~ La miastenia es tambi6n co-
nocida como la enfermedad del
copo de nieve porque no exis-
ten dos experiencias iguales
entre los pacientes. NO obstan-
te, el 65% de los afectados ma-
nifiestan los primeros sintomas
con problemas oculares, como
visi6n doble o p~rpados caidos.

Segfin los datos de la Socie-
dad Espafiola de Neurologia
(SEN), la miastenia afecta 
unos 15.OOO espafioles, de los

que se calcula que el 62 % son
mujeres y el 38 % son hombres.

si esta debilidad afecta a la
capacidad de deglutir y sobre
todo a la de respirar puede lie-
gar a derivar en consecuencias
graves para el paciente.

El 2 de junio se celebra su
dia internacional, que en a~os
anteriores ha sido conmemora-
do pot el Ayuntamiento con la
iluminaci6n de edificios pfibli-
COS. J.HERN~NDEZ/A.LOSA

LAS FRASES
Estos
tratamientos

no son generales y
tienen menos
efectos adversos))
R~U£L H£RN,~ND£Z
DOCTORA

Los f~rmacos
son una

revoluci6n porque
suponen mejor
calidad de vida))

PACIENTE Y VOCAL DE AMES

dos de estos fftrmacos en la Oni6n
Europea y estardm financiados por
el sistema pfiblico de salud., sub-
raya la especialista.

On avarice importante para los
pacientes de una enfermedad que,
aunque lleva la etiqueta de ~¢ara.,
no 1o es tanto, ya que tiene una in-
cidencia de entre 2y3 personaspor
cada 10.000 habitantes, como se-
fiala la doctora Hemdmdez.

Un f:irmaco espetifico
Los pacientes ex-plican que, en los

t6nicapuede suponer la necesidad
urgente de acudir al hospital, lle-
gando a veces alingreso en la UCI:
~Lo que falla es la cone~d6n del net -
rio almfisculo. Entonces, todos 1o s
mfisculos que mueves de forma
voluntaria pueden fallac Puedes
llegar atener visi6n doble, dificul-
tad para tragar o paradas respira-
torias, 1o que es una crisis miast6-
nica urgente. Puedes estar bien un
dia pot la mafianayde repente pot
la tarde encontrarte en la UCI., la-
menta Sell6s.

La doctora apunta que el por-
centaje de pacientes que suite es-
tas crisis respiratorias es ~peque-
rio., pero indicatarnbi6n que pue-
de suponer el ingreso en la OCI.
Solounpequefio porcentaje depa-
cientes puede operarse, mientras
quelos dem~sfienen quepasarpor
tratamiento farmacol6gico.Yes en
este campo en elque se ba avanza-
do, con el desarrollo de estos me-
dicamentos especificos: ~Hasta
ahora disponiamos de dos grupos
de fMmacos, corticoides o inmu-
nosupresores. Enlos filtimos afios,
se hart desarrollado tratamientos
espec~ficos que apuntan a/as mo-
Mculas que intervienen enla enfer -
medad. Estos tratamientos van ala
diana, no sontan generales, y, pot

sos., indica Hern~ndez. Algo que
da esperanza alos paciemes.
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cos, investigadores y pacientes. El 
propósito, al fin y al cabo, es crear 
conciencia y facilitar el acceso a los 
tratamientos, ante el desafío que 
aún suponen la escasa investiga-

Cuando se habla de una enferme-
dad rara, se hace referencia a 
aquellas que sólo afectan a menos 
de cinco personas por cada 10.000 
habitantes, tal como lo establece 
la Unión Europea. A pesar de su 
excepcionalidad, esa realidad lle-
ga a darse actualmente en más de 
7.000 patologías en todo el mun-
do, de las cuales se han identifica-
do 6.172 en nuestro continente, 
según cifras de la base de datos 
Orphanet. En total, estas condi-
ciones impactan en cerca del 6% 
de la población mundial, lo que se 
traduce en más de 300 millones 
de personas en todo el planeta, in-
cluidos 30 millones de europeos y 
tres millones de españoles. 

En 2008 se instituyó el 29 de fe-
brero como Día Mundial de las En-
fermedades Raras, aprovechando 
la rareza de esta fecha en el calen-
dario para resaltar la singularidad 
de estas afecciones médicas. Insti-
tuciones como la Organización Eu-
ropea de Enfermedades Raras (Eu-
rordis) y la Federación Española de 

Enfermedades Raras (Feder) de-
sempeñan un papel destacado en la 
coordinación de las actividades 
programadas para esta jornada, co-
laborando con profesionales médi-

ción existente y la falta de unidades 
especializadas para abordar estas 
patologías poco frecuentes. 

La mayoría de las enfermeda-
des raras suelen originarse por 

cambios genéticos que alteran el 
funcionamiento normal del cuer-
po humano, aunque también pue-
den ser el resultado de factores 
medioambientales o infecciones. 
Estas condiciones suelen ser gra-
ves y afectan considerablemente 
a la calidad de vida de quienes las 
padecen, incluso desde edades 
muy tempranas. De hecho, dos de 
cada tres personas experimentan 
un inicio precoz de la enfermedad 
antes de los dos años. Además, 
muchas de estas patologías, que 
suelen venir acompañadas de do-
lores crónicos (en uno de cada 
cinco pacientes), carecen de cura, 
por lo que sólo se pueden tratar 
los síntomas que provocan. 

Por eso, su detección es, junto 
con la investigación y el trata-
miento, uno de los principales de-
safíos, ante la falta de conoci-
miento y comprensión respecto a 
sus condiciones. Teniendo en 
cuenta lo poco frecuentes que son 
muchas de estas enfermedades, 
es muy probable que incluso los 

Cerca de tres millones de españoles padecen alguna de las 7.000 
enfermedades raras que hay en el mundo. Un elevado porcentaje afronta 
estas patologías con problemas de acceso a los fármacos y las terapias, 
sufriendo diagnósticos tardíos y desigualdades en la atención médica  
Por Ángel G. Perianes

El desafío de sumar  
esfuerzos en una 
batalla silenciosa
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médicos no estén familiarizados 
con ellas, lo que provoca demoras 
en los diagnósticos. Tal como ex-
plica Juan Carrión, presidente de 
Feder y de su fundación, «más de 
la mitad de las familias con enfer-
medades poco frecuentes esperan 
más de seis años para lograr un 
diagnóstico». Y en un 20% de los 
casos, incluso más de diez años. 

 
TRABAS FINANCIERAS 
Además, «sólo el 6% de las enfer-
medades raras cuentan con trata-
miento farmacéutico», añade Ca-
rrión. Este significativo déficit se ve 
agravado por un acceso desigual a 
los tratamientos. Sin ir más lejos, 
detalla, «de los 147 medicamentos 
huérfanos [o tratamientos específi-
cos para enfermedades poco fre-
cuentes] autorizados en Europa, só-
lo hay 78 financiados en España».  

Por eso, el presidente de Feder 
considera «necesario» agilizar los 
procesos de financiación pública 
de los medicamentos, con el fin de 
hacerlos accesibles en un corto es-

pacio de tiempo y evitar el agrava-
miento de la enfermedad en los 
pacientes. Hay que tener en cuen-
ta que el plazo medio que transcu-
rre desde la autorización de un 
medicamento huérfano hasta que 
es financiado y está disponible pa-
ra los pacientes es de unos 23 me-
ses, según datos de la Asociación 
Española de Laboratorios de Me-
dicamentos Huérfanos y Ul-
trahuérfanos (Aelmhu). 

En esa misma línea, cabe desta-
car que la autorización otorgada en 

Europa no siempre es sinónimo de 
acceso, porque, al final, las decisio-
nes sobre su precio y reembolso se 
toman a nivel nacional, lo que «pro-
duce diferentes precios entre los es-

tados miembros», arguye Carrión. 
Aquí se constatan diferentes reali-
dades comunitarias. Mientras paí-
ses como Alemania o Países Bajos 
comercializan prácticamente el 
100% de los autorizados por la 
Agencia Europea de Medicamen-
tos (EMA), otros como España o 
Rumanía financian poco más de la 
mitad. Pero, incluso cuando se lo-
gra, Carrión recuerda que el tiem-
po que transcurre desde su aproba-
ción hasta que llegan a las familias 
suele superar los dos años. 

A su juicio, España siempre ha si-
do un país pionero en enfermedades 
raras, tanto en el impulso de una es-
trategia propia como en las propues-
tas formuladas ante la ONU. Sin em-
bargo, el presidente de Feder obser-
va grandes diferencias con otros paí-
ses europeos en aspectos clave co-
mo la inversión en investigación o 
las pruebas de cribado neonatal pa-
ra el acceso a un diagnóstico precoz.  

Si nos detenemos en qué punto 
está nuestro país a la hora de inver-
tir en afecciones poco comunes, co-
mo el síndrome de Guillain-Barré o 
la fibrosis quística, la realidad es di-
fícil de desglosar, porque existen 
distintas líneas y programas estata-
les que influyen en todas ellas. Por 
ejemplo, en 2023 se anunció un par-
tida de 400 millones de euros para 
abordar enfermedades raras a tra-
vés de la Estrategia de Salud Digi-
tal, que incluye acciones en esta lí-
nea o 50 millones para mejorar la 
atención sanitaria a personas con 
patologías como la esclerosis lateral 
amiotrófica (ELA). «Dado que las 
partidas se dividen en proyectos di-
ferentes, es difícil establecer una ra-
diografía completa», opina Carrión.  

Desde la Fundación Columbus 
advierten de la necesidad de poten-

ciar la investigación desde los sec-
tores público y privado. Y también 
consideran que una ley de mecenaz-
go actualizada, que lleva años de re-
traso, «sería un paso importante pa-
ra fomentar la participación de la 
sociedad civil» hacia ese fin.  

Esta institución está enfocada 
en acelerar la investigación y ha-
cer accesibles las terapias a los ni-
ños que padecen patologías de es-
te tipo, sobre todo, cuando son clí-
nicamente posibles pero no tienen 
interés comercial. En muchos ca-
sos, aseguran encontrarse con 
cuellos de botella en la financia-
ción: «La investigación es el pri-
mer paso, pero para que se llegue 
a un ensayo clínico, y después al 
tratamiento en pacientes, pueden 
pasar años y muchas veces todo 
queda parado porque no hay re-
cursos». La consecuencia de este 
panorama es que, al final, sólo se 

investiga un 20% de las enferme-
dades raras existentes en Europa. 

 
DESIGUALDADES NACIONALES 
Si volvemos a poner el foco en el con-
texto nacional, el problema es toda-
vía mayor. Todavía hoy existen nota-
bles diferencias entre comunidades 
autónomas en el cribado neonatal. 
«Hay autonomías que criban más de 
40 enfermedades y otras que criban 
el mínimo, que es una docena», de-
nuncian desde la Fundación Colum-
bus. Por eso, consideran que es ahí 
donde habría que empezar a actuar 
para eliminar las desigualdades.  

El motivo es claro. Cuanto antes 
se diagnostique una enfermedad 
con características singulares, mu-
cho mejor. Al fin y al cabo, aunque 
no exista una cura, de ese modo se 
podrán empezar a trabajar otros as-
pectos que permitan reducir las dis-
capacidades e incluso la mortalidad. 

En el mismo capítulo de inequi-
dades podrían incluirse los espacios 
especializados del Sistema Nacio-
nal de Salud. A día de hoy, España 
cuenta con 296 centros, servicios y 
unidades de referencia, de los que 
110 participan en las redes euro-
peas de referencia. Estas redes son 
esenciales para las personas con en-
fermedades poco frecuentes, ya que 

La mayoría supera 
los seis años de 
espera hasta tener 
un diagnóstico

Sólo el 6% de estas 
afecciones tienen 
actualmente algún 
tipo de tratamiento

DESIGUALDADES  
Según Feder, casi la mitad de los pacientes con 
enfermedades raras ha tenido que desplazarse 
durante los últimos años fuera de su provincia 
para disfrutar de asistencia sanitaria. /TINT MEDIA

Dentro del amplio espectro 
de afecciones poco 
frecuentes o huérfanas, 
algunas se manifiestan con 
mayor incidencia en 
España, según datos de la 
Federación Española de 
Enfermedades Raras 
(Feder). Destaca, por 
ejemplo, la miastenia 
gravis, que afecta a 15.000 
españoles y provoca 
debilidad muscular 
extrema. También son 
relativamente frecuentes 
otras patologías como el 
síndrome de Gilles de la 
Tourette, un trastorno del 
desarrollo neurológico que 
se caracteriza por múltiples 
tics motores y vocales que 
aparecen en la infancia. Se 
estima que entre el 0,3% y 
el 0,8% de la población 
menor de 18 años de 
nuestro país la padece, 
según datos de la Sociedad 
Española de Neurología 
(SEN). Esta asociación 
también calcula que 
alrededor de 2.500 
españoles están afectados 
por algún tipo de ataxia 
hereditaria. La más habitual 
es la de Friedreich, que 
consiste en un trastorno 
neuromuscular 
degenerativo y hereditario 
del sistema nervioso.

Patologías 
extrañas, pero 
algo menos

son el mecanismo de la UE para me-
jorar el acceso al diagnóstico, el tra-
tamiento y la asistencia sanitaria. 
Cada una de ellas responde a un 
grupo de patologías, para dar res-
puesta a pacientes con enfermeda-
des que, como las raras, requieren 
una alta concentración de recursos 
y conocimientos especializados.  

Según datos del Ministerio de Sa-
nidad, el 50% de los centros españo-
les que participan en las redes euro-
peas se concentran en Cataluña, el 
25% en Madrid y el 10% en Andalu-
cía. Por eso, desde Feder urgen a for-
talecer las redes nacionales y avan-
zar hacia un modelo de atención mé-
dica en el que todas las personas con 
enfermedades poco comunes pue-

dan acceder a esta iniciativa, sin im-
portar el lugar ene l que vivan. 

Por suerte, también hay noticias 
alentadoras. Uno de los últimos 
avances en el tratamiento de enfer-
medades raras ha sido la terapia gé-
nica. La Fundación Columbus se 
centra, precisamente, en promover y 
ofrecer a los pacientes esta estrate-
gia de asistencia, que todavía se en-
cuentra en fase de crecimiento. Este 
enfoque consiste en colocar un copia 
correcta de un gen defectuoso en el 
núcleo de la célula. De esta forma, el 
gen se introduce en el organismo en-
capsulado en un virus modificado 
(un virus bueno), que le permite ac-
ceder a órganos o tejidos específicos 
en los que entregar el gen que trans-
porta. «Así, conseguimos sustituir el 
gen causante de la enfermedad por 
uno sano, agregar genes que ayudan 
a tratar o combatir la enfermedad o 
desactivar genes que están ocasio-
nando problemas», explican.   

La posibilidad de mejorar la cali-
dad de vida de los pacientes, sostie-
nen desde la Fundación Columbus, 
es «increíble». Por ejemplo, en el ca-
so del Parkinson infantil, hay niños 
«que pasan de no tener prácticamen-
te movilidad, sufrir dolores y tener 
un retraso psicomotor importante, a 
caminar, hablar y vivir sin dolor». 

Una de las vías que han visto en 
esta fundación para seguir avanzan-
do es la cooperación con entidades 
de otros países. Por eso, en 2019 
crearon la Columbus Children’s 
Foundation en Carolina del Norte 
(EEUU), lo que les ha abierto «un 
mundo de colaboraciones enorme y 
la posibilidad de aumentar exponen-
cialmente el impacto en los pacien-
tes». Los grupos de trabajo los for-
man especialistas de todo el mundo, 
lo que aporta una visión global que 
es clave para tratar enfermedades 
raras en las que la distribución geo-
gráfica es complicada, pues en mu-
chos casos hablamos de «pocos pa-
cientes en muchos países distintos». 

La terapia génica 
ha sido uno de los 
grandes avances de 
los últimos tiempos
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