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adelantaria el diagnostico y posterior tratamiento, segun subraya la Federacion
Gallega de Enfermedades Raras.

Mds de la mitad de las enfermedades raras son graves e invalidantes y cerca de la
mitad de los casos afectan al pronédstico vital de los pacientes, a su estado fisico y
emocional. La presidenta de la Federacién Gallega, Carmen Lopez, incide en la
importancia de obtener cuanto antes un diagnéstico.

En A Coruia estd una de las tres unidades interdisciplinares de enfermedades
raras creadas por el Sergas en Galicia. Mds del 35% de las personas con
enfermedades raras presentan los primeros sintomas de su enfermedad en la
infancia o la adolescencia. De las mds de 7.000 patologias descritas como raras, la
mitad son de tipo neurologico. En Espafa, el 75% de los afectados tienen algln
grado de dependencia y mds del 50% precisan apoyo en su vida diaria, segun el
Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad
Espanola de Neurologia.
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¢Sabias que no es raro sufrir una ‘enfermedad rara'? Hay mas de siete mily 3
millones de pacientes

Mas de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su patologia con un neurélogo al
menos una vez al afio.
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En Europa, una enfermedad se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a menos de 1 persona por cada 2.000

europea sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos- afectan a menos de 1 persona por cada millén de
habitantes.
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Sin embargo, aunque cada enfermedad rara individualmente tenga una prevalencia baja, el nimero de personas que
padecen actualmente alguna enfermedad rara es muy alto. Se estima que las enfermedades raras afectan
aproximadamente al 6% de la poblacion. Esto equivale a mas de 400 millones de personas en todo el mundo.

= En Espafia, unos 3 millones de personas padecen alguna de las mas de 7.000 enfermedades raras que se han
descrito hasta la fecha.

= Segun los datos que facilita la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN), casi el 50% de ellas son enfermedades
neurolégicas.

Y no solo eso. Los neurdlogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son consideradas como neuroldgicas es
muy comun que produzcan algun sintoma neuroldgico. Un ejemplo de ello es que el 90% de las enfermedades pediatricas
de este tipo tienen manifestaciones neuroldgicas relevantes.
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Esta cifra es altisima en opinion de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que mas del 35% de las personas con
enfermedades raras muestran los primeros sintomas de su enfermedad en la infancia o la adolescencia.

No es de extrafar, por lo tanto, que neurologia sea la especialidad médica que mas demandan los pacientes y familiares
con enfermedades raras, y que mas de un 45% de ellos necesite consultar su enfermedad con un neurélogo, al menos
una vez al afio.

Principales sintomas neurolégicos de las enfermedades raras

Como explica el doctor Angel Aledo Serrano, Coordinador del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades
Raras de la SEN:

“Las enfermedades neuroldgicas raras son un amplio grupo de enfermedades que producen cambios en el desarrollo
o degeneracién del sistema nervioso, bien por:
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= Causas genéticas
= Procesos infecciosos o inmunoldgicos
= Causas aun desconocidas.

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 comun que las enfermedades raras tengan algun tipo de sintomatologia neuroldgica”, afiade el
experto. Y las manifestaciones serian:

= “Crisis epilépticas
= Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
= Afectacion de musculos, coordinacién o nervios periféricos”.

Dificultades de diagnéstico de las enfermedades raras

Los datos de las enfermedades raras son mas que preocupantes:

El 85% de las enfermedades raras son cronicas

El 65% generan discapacidad
= En casi un 50% de los casos afectan el pronéstico vital del paciente

= Son las responsables del 35% de los fallecimientos de nifios menores de un afio y de mas del 10% de las muertes de
1a 15 afios.

Ademas, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnéstico, por la falta de tratamiento y por la
falta de investigacion. Aunque esto estd cambiando algo en los Ultimos afos.

La brecha diagndstica y el deterioro del paciente

“Las enfermedades neurolégicas raras son dificiles de diagnosticar, principalmente porque las pruebas necesarias,
mayoritariamente genéticas, asi como la experiencia clinica para identificarlas, no estd ampliamente disponible”, sefiala el
doctor Aledo.

“La Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neuroldgicas Raras (ERN-RND) estima que mas de un 60% de los

europeos que padecen una enfermedad neuroldgica rara aiin no han sido diagnosticados, lo que genera una brecha
diagnostica”, anade.

= “Esta brecha diagnéstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades raras, sean neuroldgicas o no."

= "Actualmente, desde el inicio de los sintomas de una enfermedad rara hasta el diagnéstico, discurren unos 5 afios,
tiempo durante el cual las personas afectadas visitan a aproximadamente unos siete profesionales distintos."

= "E|l impacto de la demora en el diagndstico 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 diagndstico”.

El doctor Angel Aledo hace también énfasis en que:
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= “La brecha diagnostica es mas relevante aun en los Ultimos afios, puesto que existen terapias de precision que han
demostrado su eficacia para algunos de los diagnésticos neurogenéticos. No podemos hacer medicina de precision si
no existe antes un diagnéstico de precision, y sabemos que un tratamiento precoz mejora el prondstico futuro para
estos pacientes”.

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con alguin tratamiento curativo, y este
nimero se incrementa aio a ailo, con nuevos ensayos clinicos de terapias génicas y avanzadas que cambiaran el
horizonte de las personas con enfermedades raras neuroldgicas en los proximos afnos.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el tratamiento de estas
patologias, la divulgacion y la formacion especifica para los profesionales sanitarios y la investigacién en enfermedades
raras. Ya que si bien, en la Ultima década, los proyectos de investigacion en el ambito de las enfermedades raras han
crecido mas de un 80%, queda aiin muchisimo por avanzar”, concluye el neurélogo.

TEMAS NEUROLOGIA ENFERMEDADES ENFERMEDAD RARA DIAGNOSTICO SALUD
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Cada ano 1.200 personas sufren una
encefalitis de origen virico

Diario de Sevilla

4-5 minutos

La encefalitis consiste en la inflamacién del tejido cerebral, que
también puede afectar a estructuras proximas como las
meninges (meningoencefalitis) o la médula espinal (mielitis o
encefalomielitis). Existen encefalitis causadas por agentes
toxicos, y cada vez se identifican un mayor numero de
anticuerpos que pueden provocar encefalitis (encefalitis
inmunomediadas). Este tipo de encefalitis requiere un
tratamiento especifico que, en muchos casos, resulta eficaz. Sin
embargo, la causa mas comun de encefalitis sigue siendo la
infecciosa, y hay numerosos agentes patdgenos que pueden
desencadenarla, como virus, bacterias, hongos, etc.

Los virus son los causantes mas frecuentes, y hasta la
fecha se han identificado mas de 100 virus capaces de infectar
el sistema nervioso central. En Espana, los principales son los
virus de la familia herpes (herpes simple, virus de la varicela-
zoster, etc.), los enterovirus y los virus transmitidos por
animales, como los mosquitos o las garrapatas. Ademas, los
virus del sarampion, las paperas, la polio o la rubeola
también pueden causar encefalitis grave en personas no
vacunadas.

El pasado jueves se celebro el Dia Mundial de la Encefalitis,
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una enfermedad que, segun datos de la Sociedad Espanola de
Neurologia (SEN), cada afo padecen alrededor de 1.200
personas en Espana. La encefalitis puede afectar a personas
de todas las edades, pero es mas comun en nifos pequenos,
adultos mayores y en personas con el sistema inmune
debilitado. La doctora Marta Guillan, secretaria del Grupo de
Estudio de Neurologia Critica e Intensivista de la Sociedad
Espanola de Neurologia, explica que “se trata de una
enfermedad que, aunque no sea muy habitual, sus
consecuencias pueden ser devastadoras”.

La encefalitis tiene una alta tasa de mortalidad, estimamos
que en Espaia ronda entre el 5% y el 20% de los casos, pero
que ademas puede dejar secuelas en mas del 20% de las
personas que sobreviven. “Por lo tanto, la encefalitis es una
emergencia meédica y se debe buscar atencion médica urgente
ante cualquier sospecha”, subraya. La evolucion de la
encefalitis dependera de la rapidez con la que se diagnostique y
se trate, de la causa subyacente de la encefalitis y de la salud
general del paciente.

Los avances en técnicas diagndsticas han permitido orientar
mejor los tratamientos

Por lo tanto, la clave para mejorar el prondstico de la encefalitis
es su deteccion y el tratamiento temprano ya que, algunos
tipos de encefalitis tienen una mortalidad superior al 70%
en caso de que no sean abordadas a tiempo. “En estos ultimos
afos se han producido avances en los métodos diagndsticos, lo
que nos ha permitido aumentar el porcentaje de casos en los
que se identifica con claridad la causa que ha originado la
enfermedad. Algo de especial importancia, ya que el
tratamiento idoneo para cada caso depende en muchos casos
de la causa subyacente”, comenta Guillan.
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“En Espana, y gracias a la vacunacioén y a la higiene, hemos
tenido la suerte de observar como, en las ultimas décadas, los
casos de encefalitis infecciosa han ido descendiendo
progresivamente. Antiguamente, virus que causaban
enfermedades que eran muy frecuentes, como por ejemplo el
sarampion, las paperas o la rubéola, generaban anualmente
muchos casos de encefalitis graves. Hoy en dia, gracias a la
inmunizacion, solo lo hacen en personas no vacunadas y es
esperanzador saber que la inmunoterapia es cada vez mas
eficaz en el tratamiento de estas encefalitis”, subraya la Dra.
Guillan.

Otros factores desencadenantes

A pesar de esta tendencia en nuestro medio al descenso de las
encefalitis de causa infecciosa, se ha observado un aumento
en el diagndéstico de los casos de encefalitis autoinmunes
asociados a factores genéticos, ambientales y a otros
factores como la contaminacién o enfermedades virales previas.
Actualmente, la tercera parte de todos los casos de encefalitis
del mundo son de causa autoinmune, en las que el sistema
inmunitario ataca por error proteinas del propio organismo,
como receptores de neurotransmisores o proteinas de la
superficie neuronal. Esto puede provocar la aparicion de
sintomas neuro-psiquiatricos como, por ejemplo, cambios de
comportamiento, psicosis, convulsiones y déficits cognitivos y
de memoria. Afectan a personas de cualquier edad y alguno de
los subtipos aparece principalmente en nifios y adultos jovenes.
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Nueva via contra la migrana

Diario de Sevilla

4-5 minutos

Vivimos haciendo un encaje de bolillos con nuestra agenda, con
mil cosas por hacer siempre pendientes, intentando conciliar
familia y trabajo y, si es posible, algo de vida social. Unos
malabares que todos llevamos lo mejor que podemos. Pero, 4y
qué pasa si todos los planes se ven una y otra vez afectados
por los sintomas de alguna patologia? ;Qué pasa si esa
patologia nos deja fuera de juego y eso no solo nos afecta a
nosotros, sino también a nuestra familia o a nuestro entorno
laboral? Es lo que les ocurre los cuatro millones de personas
que padecen migrana en Espana, una patologia que afecta al
siete por ciento de los hombres espainoles y a mas del 17 por
ciento de las espanolas. No obstante, el 80 por ciento de las
pacientes son mujeres, especialmente entre los 20 y los 40
anos, precisamente una etapa de la vida de mayor actividad.

Asi, la migraina repercute directamente en todas las esferas
de la vida de estas mujeres, que sin previo aviso se ven
paralizadas por crisis que van mas alla del dolor de cabeza, y
que se traducen en sensibilidad a los estimulos externos, como
la luz, el ruido e incluso los olores. Todo ello unido al dolor,
habitualmente pulsatil, como un latido, que suele ser
unilateral y cuya intensidad es tal que también se relaciona con
nauseas o vomitos. Un dolor que empeora con cualquier
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movimiento, y que puede durar entre 4 y 72 horas y que volvera
a aparecer de forma recurrente, sin saber como evitarlo. Todo
ello supone que la migrafna sea la segunda causa de
discapacidad a nivel global y la primera en mujeres entre 15 y
49 anos, segun la Organizacion Mundial de la Salud.

Hasta ahora, estas pacientes tenian dos opciones de
tratamiento. Por una parte, un tratamiento para tratar las crisis
de forma aguda, haciendo efecto a las horas de tomar el
mismo, para poder recuperar la actividad normal. Por otro lado,
para aquellas pacientes en las que estas crisis suelen aparecer
de forma mas recurrente, tratamientos preventivos que tratan
de disminuir tanto el numero de crisis, como la duracion e
intensidad de las mismas.

Sin embargo, desde este enero, cuentan con una nueva
opcion terapéutica que llega a Espana de la mano de Pfizer,
después de haber sido aprobada en mas de 40 paises. Se trata
de rimegepant, un antagonista del receptor del péptido
relacionado con el gen de la calcitonina (CGRP) que se
administra por via oral. Tal y como informan desde Pfizer,
rimegepant, Vydura en su nombre comercial, esta indicado para
el tratamiento agudo de la migraina con o sin aura en
adultos y para el tratamiento de la migraina episédica en
adultos que presentan al menos cuatro crisis de migrana al
mes. Es decir, un solo tratamiento incluye por primera vez
ambas indicaciones.

Pero no es la unica mejora que presenta. Como explica Jesus
Porta-Etessam, jefe de Neurologia en el Hospital Clinico San
Carlos y presidente de la Sociedad Esparfiola de Neurologia
(SEN) se trata de un tratamiento dirigido a la propia
fisiopatologia de la migrafia, mientras que muchas terapias que
se venian utilizando hasta el momento, en realidad tenian otras
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indicaciones y resultaban lograr beneficios para la migrana sin
saber por qué. Esto se ha traducido en una mejora de los
efectos secundarios y también en una mejora de los
sintomas. “Un porcentaje de los pacientes tratados con
analgésicos acaba desarrollando otro tipo de cefaleas debido a
este uso continuado de la medicaciéon, en cambio este nuevo
tipo de tratamientos ha demostrado que logra reducir el numero
de dolores de cabeza”, subraya el doctor Porta-Etessam.

En concreto, esta nueva opcion terapéutica permite reducir el
dolor durante las dos primeras horas tras la administracién
con un alivio sostenido de hasta 48 horas sin necesidad de
medicacién de rescate. Todo ello acompanado de un efecto
sobre la reduccion de los dias de migrafa al mes,
concretamente de 6,2 dias de reduccion media global respecto
al inicio en el numero de dias de migrafa al mes.

A esta idea, José Chaves, director Médico de Pfizer Espania, le
afade que muchos pacientes que no respondian a tratamientos
anteriores han logrado beneficios con esta nueva terapia. Todo
ello sumado a la reduccién de efectos secundarios, supondra
menos abandonos de la medicacién y la posibilidad de
pacientes con mayor adherencia y mayor calidad de vida.
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El 22% de los ensayos clinicos en marcha en Espaiia buscan nuevos tratamientos
para enfermedades raras

Publicado por: Diario Enfermero on: febrero 29, 2024 En: Ciencia y salud

EUROPA PRESS.- En los ultimos afios, la investigacion de nuevos medicamentos para enfermedades raras ha crecido de forma exponencial, desde los
21 de 2015 hasta los 182 de 2023, por lo que el 22 por ciento de los ensayos clinicos prueban medicamentos huérfanos buscando tratamientos para
enfermedades raras, segln los datos del Registro Espafiol de Ensayos Clinicos (REEC).

En este contexto, Farmaindustria recuerda la importancia de seguir avanzando en investigacion, en el diagnoéstico precoz y en la disponibilidad de
estos medicamentos, de forma rapida y equitativa para todos los pacientes. 2§

En los ultimos afios, ademas, ha aumentado hasta el 51 por ciento el porcentaje de investigaciones en fases tempranas, aquellas que suponen una
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oportunidad mas precoz para que los pacientes puedan acceder a esos nuevos fadrmacos en investigacion.

«Esto es una gran ventaja especialmente para los pacientes que sufren enfermedades poco frecuentes, porque son casos en que muchas veces no
hay alternativa terapéutica», explica la directora de Investigacién Clinica y Traslacional de Farmaindustria, Amelia Martin Uranga. Se estima que solo el
cinco por ciento de las enfermedades raras que existen tiene algin tratamiento disponible.

Uno de los grandes proyectos de investigacién en enfermedades raras es la Red Unicas. Se trata de una gran alianza de colaboracién publico-privada
impulsada por el Hospital Sant Joan de Deu en colaboracién con otros 25 centros espafioles, hospitales europeos, centros de investigacion, empresas
farmacéuticas, empresas de tecnologias sanitarias y entidades asociativas, con el objetivo de avanzar en la investigacion de patologias poco
frecuentes y complejas.

Toda esta investigacion estd dando sus frutos y eso se refleja en las aprobaciones de la Agencia Europea del Medicamento, que en su ultimo informe
constata que de los 34 medicamentos innovadores (con principio activo nuevo) autorizados en 2023, el 35 por ciento (12) estan destinados a tratar
enfermedades raras.

Mientras que Espafia se ha convertido en un referente mundial en ensayos clinicos, este éxito no tiene siempre su traslacién a la llegada de los
nuevos farmacos a los pacientes. En el caso de las enfermedades raras, la importancia de acceder a los tratamientos de forma rapida puede ser aun
mas critica, cuando estas enfermedades son muy limitantes o amenazan la vida.

El 65%, enfermedades graves

Segun los datos presentados por la Sociedad Espafiola de Neurologia, el 65 por ciento de las enfermedades raras son graves e invalidantes, y casi en
la mitad de los casos afectan al prondstico vital del paciente. Esta organizacién recuerda también que unos tres millones de personas sufren en
Espafia una enfermedad rara y que la media de tiempo hasta el diagnostico es de cinco afios.

Es por ello que Farmaindustria ha presentado una propuesta de procedimiento especifico para acelerar la disponibilidad de los medicamentos
huérfanos una vez que se aprueban en Europa.

«Reconocer que estos medicamentos tienen peculiaridades en su investigacion y desarrollo y que, por definicién, estan indicados para el tratamiento
de un ndmero reducido de pacientes que no suelen tener tratamiento disponible es fundamental. Por ello el afio pasado presentamos una propuesta
para acelerar este proceso y que los pacientes espafioles no tengan que esperar de media 786 dias, es decir, mas de dos afios, para acceder a los
medicamentos huérfanos autorizados en Europa, afirma la directora de Acceso de Farmaindustria, Isabel Pineros.

Adicionalmente al procedimiento, es importante eliminar la percepcién de incertidumbre que rodea a estas patologias y para ello es fundamental el
desarrollo de plataformas adecuadas que permitan recoger, gestionar la informacién y sobre todo resolver esta incertidumbre para avanzar en la
mejora de estas enfermedades.

El avance en los tres pilares -investigacién, diagnéstico precoz y disponibilidad de tratamientos- es la base de la campafia que la Federacién Espafiola
de Enfermedades Raras (FEDER) ha lanzado este 2024 con motivo del dia mundial. Proponen actuar en tres niveles que incluyen: «en primer lugar, la
investigacién para entender su origen. En segundo lugar, en programas de diagnostico que permitan identificar la enfermedad precozmente y, por
Ultimo, con un acceso a tratamientos farmacolégicos y terapias que eviten el agravamiento de la enfermedad, favorezcan su mejoria o incluso su
curaciony.
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Afirman casi 50% enfermedades raras son de origen
neurologico

Por Diario Salud Redaccion | Febrero 29, 2024

La Sociedad Espanola de Neurologia (SEN) revela datos preocupantes: casi la mitad de las
enfermedades raras son de origen neuroldgico. Este hallazgo destaca la importancia de
abordar y comprender estos trastornos que afectan a millones de personas en todo el
mundo.

Las enfermedades neurolégicas representan el 50 por ciento de las mas de 7,000 .I._ a rad IOte ra pl a
enfermedades raras conocidas. Entre ellas, el 20 por ciento se clasifican como tle ne nueva cara
enfermedades neuromusculares, subrayando la complejidad y la diversidad de estas

patologias poco frecuentes.

Segun la SEN, en Espana alrededor de tres millones de personas padecen enfermedades

raras, y a nivel mundial, mas de 400 millones estan afectadas por alguna de estas

condiciones. Entre el 6 y el 8 por ciento de la poblacion espanola podria enfrentarse a una enfermedad rara en algiin momento de su
vida.

Lo alarmante es que el 65 por ciento de estas enfermedades raras son graves e incapacitantes, y en aproximadamente la mitad de los
casos, amenazan la vida de quienes las padecen. Con solo un 5-10 por ciento de estas enfermedades teniendo algtin tratamiento
curativo, el impacto en la calidad de vida es significativo.

El proceso de diagnéstico también es un desafio. En Espana, la espera promedio para obtener un diagnéstico es de cinco afos, con el 20
por ciento de los afectados esperando hasta 10 anos para obtener respuestas.

El Dr. Angel Aledo Serrano, coordinador del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras de la SEN, destaca que, de las
7,000 enfermedades raras conocidas, casi el 50 por ciento son neurolégicas. Ademads, senala que "las enfermedades neurolégicas raras
son generalmente genéticas, degenerativas y cronicas, con consecuencias graves e incapacitantes, incluso poniendo en riesgo la vida“.

El Dia Mundial de las Enfermedades Raras no solo busca concientizar sobre la prevalencia de estas condiciones, sino también destacar
la necesidad urgente de centros de referencia y formacion especifica para profesionales sanitarios. El Dr. Aledo enfatiza la importancia
de incorporar la genémica en los diagndsticos, dado que el 80 por ciento de las enfermedades raras tienen un origen genético.

Estas enfermedades, con su alta mortalidad e impacto significativo en la calidad de vida, exigen una respuesta coordinada y urgente
tanto a nivel nacional como internacional. La lucha contra las enfermedades raras no solo implica la investigacién y el desarrollo de
tratamientos, sino también la empatia y el apoyo continuo para quienes enfrentan estas condiciones y sus familias.

TEMAS:
ENFERMEDADES RARAS | | NEUROLOGIA
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DIRECTO Siga la tltima hora del 'caso Koldo'y de la actualidad politica

El neurdélogo Brandon Crawford.

Soy neurologo y esta es la especia que debes anadir a
tu café siempre en Espaiia para mejorar la memoria

Combinarla con tu café diario podra ayudarte a mejorar la concentracion, retrasar el deterioro cognitivo y
mantener tu cerebro joven y sano.

29 febrero, 2024 - 02:44 [/_\] GUARDAR
EN: ALIMENTACION NUTRICION CAFE NEUROLOGIA CIENCIA ESPECIAS cee
Alba Llano
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general sobre todo con el paso de los anos y cuando cruzamos la barrera de
los 50. Y es que, es precisamente a partir de esta edad cuando los expertos
indican que comienza a deteriorarse nuestra memoria.

Para combatir ese deterioro, nada mejor que mantener nuestra mente
entretenida con pasatiempos o juegos mentales, la memorizacion de cifras o
textos, la lectura, los calculos y, sobre todo, una buena alimentacién saludable.
Una alimentacion en la que las especias y el café podrian ser las grandes aliadas,
segun el neurélogo Brandon Crawford.

Este experto ha dado un importante consejo a través de una de sus recientes
colaboraciones con la web She Finds. Destaca los importantes beneficios que
puede aportarnos agregar determinadas especias al café diario y, en concreto,
hay una que destaca por su delicioso sabor y su capacidad para regular el azucar.
Te contamos de cudl se trata.

Las especias saludables mas recomendadas para mezclar
con el café

2 de 13 29/02/2024, 16:50
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Crawford recomienda incorporar ciertas especias en el café para potenciar los
beneficios para la salud cerebral. Entre ellas encontramos la circuma, cuyo
compuesto activo es la curcumina, conocida por sus propiedades
antiinflamatorias y antioxidantes, beneficiosas para reducir la inflamacion y
el daino oxidativo en el cerebro.

Recomendado por

Romero, poderoso analgésico

Este ingrediente también aumenta los niveles de la hormona cerebral BDNF,
favoreciendo el crecimiento de nuevas neuronas y combatiendo procesos
degenerativos.

[Este es el sustituto del salmon en Espafia para evitar el envejecimiento
cerebral a partir de los 50]

Otra de las especias conocidas que encontramos es el jengibre, del cual resalta
sus potentes propiedades antiinflamatorias, que mejoran la funcidon cognitiva
al reducir la inflamacion y el estrés oxidativo, contribuyendo al equilibrio de
neurotransmisores esenciales para la concentracion y la agilidad cognitiva.
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La nuez moscada también es apreciada, especialmente en los meses mas frios, y
es otra de las sugerencias de Crawford, quien destaca sus propiedades
neuroprotectoras, capaces de mejorar la memoriay prevenir la degeneracion de
las vias neuronales. Ademas, tiene efectos positivos en el estado de animo,
contribuyendo a un estado mental mas concentrado y positivo.

Aungue pueda sonar extraino, la pimienta negra puede ser otro de esos
grandes aliados para el café ya que, ademas de aportar un sabor Unico a esta
bebida, también mejora la absorcién de la curcumina. Esto no solo amplifica los
beneficios de la curcumina para el cerebro, sino que también mejora la digestion
y la absorcion de nutrientes.

La especia apreciada en Espaiia que deberias ainadir a tu
café

Puede que jamas te hubieses parado a pensar en los potentes beneficios para la
salud general, y la de tu cerebro en particular, que cualquiera de estas especias
podria aportar a tu taza diaria de café.

Pero, de entre todas las recomendaciones, hemos querido destacar una especia
muy apreciada en Espafa por sus importantes beneficios para la salud.

[El nuevo sustituto del yogur que arrasa en Mercadona: cargado de probidticos
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Hablamos de uno de los ingredientes mas apreciados en nuestro pais y que este
experto también ha resaltado, no solo por su delicioso sabor y aroma, sino
por ser un importante aliado para nuestro cerebro.

Se trata, por si aun no lo has adivinado, de la canela. Una auténtica fuente
poderosa de antioxidantes esenciales para resguardar las estructuras
neuronales del estrés oxidativo.

[Los cuatro alimentos ignorados de Mercadona que tienen pocas calorias y
recomiendan los expertos]

Este ingrediente también tiene la capacidad de regular los niveles de azucar,
un factor crucial para preservar la funcion cognitiva y prevenir enfermedades
neurodegenerativas.

A estas carateristicas unicas se unen los beneficios que la canela puede llegar a
aportar en la perdida de peso.

Beneficios de la canela para la salud

Esta versatil especia ofrece varios e importantes beneficios para la salud,
mas alla de la mejora en la funcion cerebral. Aqui te detallamos algunos de ellos:

* Propiedades antioxidantes: la canela contiene compuestos
antioxidantes que ayudan a combatir el estrés oxidativo en el cuerpo.
Estos antioxidantes pueden contribuir a la proteccién de las células
contra el dafno causado por los radicales libres.

* Regulacion de los niveles de azucar: son varios los estudios que
relacionan su consumo con la mejora de la sensibilidad a la insulina y la
ayuda para regular los niveles de azlcar. Esto podria ser beneficioso para
las personas con diabetes tipo 2 o aquellas en riesgo de desarrollar
resistencia a la insulina.

e DrnninAdadaoc antiinflamatariac: la ranala tinna nraniadadac

29/02/2024, 16:50
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relacionadas con la inflamacion.

* Mejora de la salud cardiovascular: algunos estudios sugieren que la
canela puede tener efectos positivos en la salud cardiovascular al reducir
los niveles de colesterol LDL (‘malo’) y triglicéridos.

* Propiedades antimicrobianas: la canela ha mostrado tener
propiedades antimicrobianas y antifungicas, lo que la hace util para
combatir infecciones y ayudar en la preservacion de alimentos.

* Alivio de malestares digestivos: la canela puede ayudar a aliviar
malestares digestivos como la indigestion y los gases gracias a sus
propiedades carminativas y antiinflamatorias.

SIGUE LOS TEMAS QUE TE INTERESAN

() ALIMENTACION (¥ NUTRICION ~ (¥) CAFE  (¥) NEUROLOGIA  (¥) CIENCIA  (¥) ESPECIAS
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Dia Mundial de las Enfermedades Raras

“Las enfermedades pridnicas son un coctel de todas las
neurodegenerativas. No hay cura”

En Espana, hasta tres millones de personas padecen patologias clasificadas como 'raras’

ADRIAN ARGUDO SANCHEZ ™ X

29/02/24 - 12: 04

ENFERMEDAD  INVESTIGACION
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Sara Gonzalez, vicepresidenta de la Fundacion Pridnicas Espana. Imagen: cedida

“Se experimentan a la vez las consecuencias de una demencia, del parkinson,
del Alzheimer...”. Tan desgarrador como cierto. Sara Gonzalez es
vicepresidenta de la Fundacion Espafola de Pridnicas, grupo de

enfermedades catalogadas como ‘raras’; aquellas que, para la Organizacion
Mundial de la Salud (OMS), ostentan un prevalencia menor a cinco casos
por 10.000 habitantes. Hasta la fecha, se han descrito mas de 7.000. En
Espafia, tres millones de personas luchan contra alguna de ellas, segun datos de
la Sociedad Espanola de Neurologia.

Atendiendo a los registros oficiales, hallamos alrededor de 150 diagndsticos de
prionicas al afio en nuestro pais. “Es una sentencia. No hay cura
actualmente. En un Creutzfeldt-Jakob, la esperanza de vida suele ser de
ocho semanas”. Hiela procesar la informacion que Gonzalez desgaja para El
Independiente. Con una serenidad empapada de precision, ahonda en la
procelosa realidad de una condena para la que, impenitentemente, buscan,
acaso, una suerte de apelacién. El objetivo es esmerilar la daga; en este 29 de
febrero, Dia Mundial de las Enfermedades Raras, y en cada latido del
almanaque, para lograr el dia en que la noche asuste mucho menos.
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Pregunta: ;Como es vivir con una enfermedad rara?

Respuesta: Sobre todo, estd marcado por la impotencia. Una vez que lo
asumes, tarea compleja, aparece la falta de informacion, que te lleva a un
camino lleno de muros. Eso te hace sentir abandonado por el Sistema Nacional
de Salud (SNS). Si, existen muchas enfermedades raras y es imposible que los
meédicos conozcan todas, pero las personas afectadas y sus familias necesitan
muchas respuestas.

P: ¢Y anivel social?

R: En Espaia, se ha asimilado el concepto de enfermedad rara como algo
socialmente negativo. Unas décadas atras, a las personas afectadas por una
enfermedad rara o sin nombre, en muchos casos, se las mantenia ocultas en
casa. Se identificaban erroneamente como demencia o locura. Actualmente,
creo, el no mostrarlo o expresarlo sigue estando a la orden del dia. Si se trata ya
de un tema neurodegenerativo o mental el tabu resulta mayor.
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P: ¢En qué consiste la enfermedad pridnica?

R: Son enfermedades neurodegenerativas de caracter terminal para las que no
hay ningun tratamiento ni prevencion ni cura a dia de hoy. En humanos, hay
tres: Creutzfeldt-Jakob, insomnio familiar fatal y sindrome de Gerstmann-
Straussler-Scheinker. Afecta indistintamente a mujeres y hombres. La horquilla
de edad con mas registros es de 55 a 65 afios. Aunque, en nuestro pais, ha
atacado hasta a adolescentes. En suma, un coctel de todas las enfermedades
neurodegenerativas conocidas. Se experimentan a la vez las consecuencias de
una demencia, del parkinson, del Alzheimer...

P: Estremece el calado de la descripcion. Una realidad
constrictora...

R: He de ser clara. No hay ningln caso de cura para la enfermedad pridnica, a
dia de hoy. Ni para frenar su vertiginoso ritmo. De las mas crueles, una
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sentencia.
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Uno de los mayores focos del mundo en enfermedades
prionicas genéticas es Espana. El Pais Vasco esta muy
afectado

SARA GONZALEZ

P: Cuyo origen en el 85% de los casos, hoy, se ignora...

R: Correcto. Y el 15 restante es de caracter genético. La unica diferencia es que
se traspasa de padres a hijos al 50%. Si te afecta, siempre se desarrollara, lo que
significa vivir bajo una constante ‘espada de Damocles’. Hay casos en los que
han muerto hasta 10 personas de la misma familia. Uno de los mayores focos
del mundo en enfermedades pridnicas genéticas es Espafia. El Pais Vasco esta
muy afectado, pero también lo hay en Barcelona, Madrid, Jaén, Galicia...

P: ¢Qué se sabe de la causa?

R: Todos los mamiferos poseemos una proteina en las membranas neuronales
gue, de repente, por una razon que todavia desconocemos pero que
Investigamos, muta erroneamente y se expande en forma de espejo por las
proteinas colindantes. Una proteina mutada no causa dafios, pero si se van
acumulando rapidamente si llegan a matar las neuronas.

P: ¢Por eso se les llama ‘espongiformes’?

R: Efectivamente. Dejan al cerebro con el aspecto de una esponjay van
anulando las capacidades y funciones de la parte perjudicada. La degeneracion
es rapidisima. Pasados unos dias, la persona se queda en una especie de estado
vegetativo.

Sintomas de las enfermedades prionicas
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P: ElI 95% de los casos, en su germen, se diagnosticaron como
depresion...

R: Asi es. Entre los primeros sintomas, encontramos la apatia, pequefios
despistes, algo que puede ocurrir a cualquiera, y normalmente el médico no
pide pruebas mas especificas. Sin embargo, en un par de semanas todo empieza
a acentuarse. Por ejemplo, afecta a la parte que controla el habla, el
movimiento, la funcion de tragar o la vista... Llega un momento en el que no
tienes ningun tipo de equilibrio y te desconectas del mundo exterior y no eres
consciente de que te esta pasando. Lo unico ‘bueno’ de esta enfermedad es que
el sufrimiento emocional dura muy poco.

66

los seres queridos pasan de ser familiares a cuidadores en
24 horas

SARA GONZALEZ

P: La letalidad con que ataca sacude el alma...

R: Es duro, pero conviene contarlo. En un Creutzfeldt-Jakob, la mas coman
entre las pridnicas, la esperanza de vida suele ser de ocho semanas. Un
insomnio familiar fatal hasta 18 meses. Asi, los seres queridos pasan de ser
familiares a cuidadores en 24 horas y su vida también da un vuelco de 180
grados. Algunos dejan su trabajo, lo que genera una merma en su situacion
economica. El afectado necesita dos personas con él. A lo mejor hoy estas
asimilando gue tu hijo no puede comer solidos, pero llega mafiana ya ves que el
puré tampoco. Todo es muy rapido.

P: El rol de la Fundacion se antoja igualmente clave...

R: Intentamos acompanar y resolver todas las dudas que ahora mismo tengan
respuesta en ese periodo tan limitado y duro. Luchamos por mejoras en los
cuidados, por la existencia de terapias y, finalmente, por la salvacion. Pero no
podemos, actualmente, darles el mensaje de que se van a curar,
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lamentablemente.
P: Por ahi, la semilla de esperanza es insistir en la investigacion...

R: Es la via.La Fundacién sigue apoyando tras la muerte de la persona afectada
dando apoyo psicoldgico y, si es genética, tomando muestras. Recaudamos
fondos a través de donaciones particulares, empresas y de eventos de caracter
cultural y deportivo. Todo el montante integro va a becas de investigacion. La
Fundacion lleva mas de 160.000 euros destinados a tal fin. Se van abriendo
lineas y se va avanzando, pero poco. Deberiamos tener como diez veces mas las
lineas de investigacion abiertas actualmente.

La clave que podria aliviar

P: A 29 de febrero de 2024, ;qué demandais a las Administraciones
Publicas?

R: Hay algo que salvaria muchisimas vidas en nuestra enfermedad y muchas
otras. La posibilidad y derecho a una reproduccion asistida para esas familias
gue contraen genéticamente. Eso significaria que erradicariamos en una sola
generacion toda la transmision y herencia de ese gen. Existe, pero la Seguridad
Social no lo reconoce para las enfermedades prionicas.

P: ¢Qué ocurre en vuestro caso con las ayudas a la dependencia?

R: A nosotros no nos llega nunca a tiempo. Tendria que ser automatica en
algunas enfermedades con estas caracteristicas, desde el minuto uno del
diagnostico. El apoyo es paliativos, pero no es un servicio tan amplio como se
necesita. Seremos pocos, pero somos...

P: Mientras haya una persona afectada, hay un drama que atajar...

R: Es un derecho. Que no olviden que cada vez hay mas diagnosticos de
enfermedades que se catalogan como raras y que son igual o peor que las que
tenemos mas familiarizadas. Y nadie esté libre de padecerlas. Detras de cada
diagndstico hay un nombre y una vida. Y una familia.
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Innovacion al servicio de los pacientes con enfermedades raras

Los esfuerzos en [+D de los laboratorios son esenciales para avanzar en el tratamiento de las enfermedades
raras. En Espafia, casi el 10% de la investigacion es responsabilidad de la compafiia biofarmacéutica Alexion,
AstraZeneca Rare Disease, dedicada exclusivamente a enfermedades raras y ultrarraras, transformando la
vida de las personas afectadas por enfermedades raras en 60 paises de todo el mundo.

d> Q Comentar

Imagen de la campafa de sensibilizacion 'Diagndstico de Identidad' ALExiON

Actualizado Jueves, 29 febrero 2024 - 00:15

Todavia queda mucho por hacer para mejorar la calidad de ~ Campafia Accede ala web de la iniciativa 'Diagnéstico de identidad'
vida de las personas con enfermedades raras. En Espafia, estos pacientes se enfrentan cada dia a numerosos retos, como
retrasos en el diagnostico, la falta de tratamientos para la mayoria de las condiciones y el retraso en el acceso alas
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Las dificultades comienzan ya durante la fase de diagnostico, tal como indica Leticia Beleta, VP & General Manager Spain

& Portugal de Alexion, AstraZeneca Rare Disease: «Se estima que tienen que esperar mas de cuatro afios para recibir un

dictamen médico claro» (1). Y eso en el mejor de los casos, ya que, como lamenta esta experta, «dos de cada diez pacientes
tardan mas de 10 afios en llegar a ese punto o, incluso, mueren sin saber qué les pasa» (1).

PUBLICIDAD

Este viaje por la compleja busqueda de diagndstico, repleto de pruebas y consultas médicas constantes, produce un gran
choque emocional en los pacientes, propiciando que se sientan discriminados y vean eclipsada su personalidad (1).

Por eso, Alexion, AstraZeneca Rare Disease, va un paso mas alld de la investigacion y acompaiia a los pacientes,
colaborando estrechamente con asociaciones de pacientes y aunando fuerzas con hospitales de referencia para financiar
pruebas de diagnostico.

En este sentido, y con el apoyo de la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (Feder), ha lanzado una campafia de
concienciacién por el Dia Mundial de las Enfermedades Raras: Diagndstico de identidad. Esta iniciativa persigue dar voz a
los pacientes con enfermedades poco frecuentes, reconocerles por quienes realmente son, mas alla de sus enfermedades, y
hacerles participes en el abordaje de sus patologias para atender de forma mas efectiva sus necesidades no cubiertas.

Asi, bajo el hashtag #miidentidadnoesrara, la campana pretende generar un movimiento en redes sociales que anime ala
poblacion a sumar fuerzas y alzar la voz de los pacientes que, en ocasiones, se sienten definidos por su patologia en lugar de
por quienes son realmente.
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comprenda. Nuestro objetivo €S sumar Sus voces a 1a busqueda de soluciones a sus necesidades no cubiertas».

LIDERES EN INVESTIGACION

Otro aspecto a tener en cuenta es la dificultad en el acceso a los tratamientos. Beleta pone como ejemplo el caso de Espafia,
donde s6lo uno de cada dos farmacos para enfermedades raras aprobados por la Agencia Europea del Medicamento
llega a los pacientes (2). Ante este problema, reclama a las administraciones que «hagan todo lo posible para reducir los
tiempos». Pero también reconoce que los laboratorios deberian «ser mas agiles a la hora de buscar acuerdos de
financiacion». Y anade: «Es muy frustrante no poder acceder a un tratamiento que ya se ha aprobado en otros paises. La
innovacion, si no llega al paciente, sirve de poco».

Por eso, los esfuerzos en innovacion e I+D han estado siempre en el ADN de Alexion. El objetivo de la compafia
biofarmacéutica es seguir desafiando los limites de Ia ciencia y profundizar en el conocimiento de las enfermedades raras,
para transformar la vida de cada vez mas pacientes en un entorno en el que la investigacién y el desarrollo son
especialmente importantes y complejas.

Al tratarse de enfermedades minoritarias, se sabe poco sobre las causas de su desarrollo, lo que tiene implicaciones directas
en la investigacion. De hecho, como remarca la directora general, «sélo hay tratamientos para un 5% de estas
enfermedades» (2).

En Espaiia, la compafiia mantiene su posicion de referencia en el campo de la investigacion de las enfermedades raras.
Cabe destacar que, a dia de hoy, Alexion tiene en marcha un total de 22 ensayos clinicos en enfermedades raras en
Espaiia. «Esto supone casi un10% de la investigacion nacional en enfermedades raras», aclara Beleta.

Gracias al estudio de la biologia del complemento, han desarrollado hasta la fecha un total de cinco medicamentos
aprobados por las autoridades europeas para tratar siete enfermedades raras hematologicas, nefrologicas, neurolégicas,
metabdlicas y cardiologicas.

Durante el ultimo afio, la compania ha alcanzado dos hitos importantes para los pacientes en Espana: iniciaron su andadura
en neurologia tras anunciar la disponibilidad de un tratamiento para la miastenia gravis generalizada, una afectacion
neuromuscular. Ademas, anunciaron la disponibilidad de un nuevo tratamiento para los pacientes con Neurofibromatosis
y Neurofibromas Plexiformes. La Neurofibromatosis tipo 1 es un trastorno genético del sistema nervioso que implica la
aparicion de tumoraciones por todo el cuerpo, por lo que, al dolor y la dificultad de movimiento, se suma la afectacion fisica
visible que sufre el paciente y que conlleva, en muchas ocasiones, un rechazo social muy duro de sobrellevar. Durante los
proximos dos aiios, tiene previsto poner a disposicion de los médicos y pacientes otros cinco nuevos medicamentos.

Alexion, AstraZeneca Rare Disease es una compaiiia joven, pero con mas de 30 afios de experiencia a nivel global y 16 en
Espaiia. Fueron los primeros en traducir la compleja biologia del sistema del complemento para obtener medicamentos
nuevos para pacientes con enfermedades raras que anteriormente tenian pocas opciones de tratamiento. El proyecto nacio
en el parque cientifico de New Heaven, en Estados Unidos, en el afio 1992. Fue entonces cuando un médico y un investigador
comenzaron a estudiar los efectos que puede tener la desestabilizacion del sistema del complemento (uno de los
componentes de la respuesta inmunitaria) en los seres humanos. Tras varios ensayos fallidos, pronto empezaron a sacar las
primeras conclusiones clinicas claras sobre su influencia directa en el desarrollo de enfermedades raras.

Su expansion ha sido imparable. En la actualidad, operan en 60 paises y contintian siendo pioneros en la ciencia del
complemento, expandiéndose en nuevas indicaciones y explorando novedosas dianas del complemento. Gracias a la
adquisicion, en 2021, de Alexion por parte de AstraZeneca, la compaiiia espera poder servir a pacientes en 100 paises en
el afio 2027. Tal como apostilla Beleta: «Ademas de poder combinar nuestras lineas de investigacion con las de
AstraZeneca, esta sinergia nos permite invertir mucho mas en investigacion».
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Mas de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su patologia con un neurdlogo al
menos una vez al afio.

El 50% de las enfermedades raras son neuroldgicas
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En Europa, una enfermedad se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a menos de 1 persona por cada

datos europea sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos- afectan a menos de 1 persona por cada millon
de habitantes.

PUBLICIDAD

Sin embargo, aunque cada enfermedad rara individualmente tenga una prevalencia baja, el nimero de personas que
padecen actualmente alguna enfermedad rara es muy alto. Se estima que las enfermedades raras afectan
aproximadamente al 6% de la poblacién. Esto equivale a mas de 400 millones de personas en todo el mundo.
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:Como puede afectar la calidad del suefio a las alteraciones eléctricas del cerebro? E!’ n

= En Espafia, unos 3 millones de personas padecen alguna de las mas de 7.000 enfermedades raras que se han
descrito hasta la fecha.

= Segun los datos que facilita la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN), casi el 50% de ellas son enfermedades
neurologicas.

Y no solo eso. Los neurdlogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son consideradas como neuroldgicas
es muy comun que produzcan algun sintoma neurolégico. Un ejemplo de ello es que el 90% de las enfermedades
pediatricas de este tipo tienen manifestaciones neuroldgicas relevantes.

PUBLICIDAD

Esta cifra es altisima en opinion de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que mas del 35% de las personas con
enfermedades raras muestran los primeros sintomas de su enfermedad en la infancia o la adolescencia.

No es de extrafiar, por lo tanto, que neurologia sea la especialidad médica que mas demandan los pacientes y familiares
con enfermedades raras, y que mas de un 45% de ellos necesite consultar su enfermedad con un neurélogo, al
menos una vez al afo.

Principales sintomas neurolégicos de las enfermedades raras

Como explica el doctor Angel Aledo Serrano, Coordinador del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades
Raras de la SEN:
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“Las enfermedades neurolégicas raras son un amplio grupo de enfermedades que producen cambios en el
desarrollo o degeneracién del sistema nervioso, bien por:

PUBLICIDAD

= Causas genéticas
= Procesos infecciosos o inmunoldgicos
= Causas aun desconocidas.

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 comun que las enfermedades raras tengan algun tipo de sintomatologia neurolégica”, afiade el
experto. Y las manifestaciones serian:

= “Crisis epilépticas
= Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
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= Afectacion de musculos, coordinacién o nervios periféricos”.

Mas de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar con un neurdlogo.

Dificultades de diagnéstico de las enfermedades raras

Los datos de las enfermedades raras son mas que preocupantes:

El 85% de las enfermedades raras son crénicas
El 65% generan discapacidad
En casi un 50% de los casos afectan el pronéstico vital del paciente

= Son las responsables del 35% de los fallecimientos de nifios menores de un afio y de méas del 10% de las muertes
de 1 a 15 afos.

Ademas, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnéstico, por la falta de tratamiento y por la
falta de investigacion. Aunque esto esta cambiando algo en los Ultimos afos.

La brecha diagnéstica y el deterioro del paciente

“Las enfermedades neurolégicas raras son dificiles de diagnosticar, principalmente porque las pruebas necesarias,
mayoritariamente genéticas, asi como la experiencia clinica para identificarlas, no estd ampliamente disponible”, seiiala
el doctor Aledo.

“La Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neuroldgicas Raras (ERN-RND) estima que mas de un 60% de los

europeos que padecen una enfermedad neuroldgica rara adn no han sido diagnosticados, lo que genera una brecha
diagnostica”, afiade.

= “Esta brecha diagnéstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades raras, sean neuroldgicas o no."

= "Actualmente, desde el inicio de los sintomas de una enfermedad rara hasta el diagnéstico, discurren unos 5 afos,
tiempo durante el cual las personas afectadas visitan a aproximadamente unos siete profesionales distintos."

= "E| impacto de la demora en el diagndstico puede ser significativo, ya que las personas con enfermedades raras a

5de 11 29/02/2024, 16:56



Enfermedades raras: Hay mas de siete mil y las sufren 3 millones de p... https://www.elperiodicodearagon.com/salud/guia/2024/02/29/enferm...

menudo experimentan un deterioro progresivo de su salud y calidad de vida mientras esperan ese diagnostico”.

El doctor Angel Aledo hace también énfasis en que:

= “La brecha diagndstica es mas relevante aun en los Ultimos afos, puesto que existen terapias de precision que han
demostrado su eficacia para algunos de los diagndsticos neurogenéticos. No podemos hacer medicina de precision
si no existe antes un diagndstico de precision, y sabemos que un tratamiento precoz mejora el prondstico futuro

para estos pacientes”.

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algiin tratamiento curativo, y este
numero se incrementa afio a afio, con nuevos ensayos clinicos de terapias génicas y avanzadas que cambiaran el
horizonte de las personas con enfermedades raras neuroldgicas en los proximos afios.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el tratamiento de estas
patologias, la divulgacion y la formacion especifica para los profesionales sanitarios y la investigacion en
enfermedades raras. Ya que si bien, en la Gltima década, los proyectos de investigacion en el &mbito de las
enfermedades raras han crecido mas de un 80%, queda aliin muchisimo por avanzar”, concluye el neurélogo.

TEMAS NEUROLOGIA ENFERMEDADES ENFERMEDAD RARA DIAGNOSTICO SALUD

CComenta esta noticia)

PUBLICIDAD
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Dia de las Enfermedades Raras: asi
es el Sindrome de Prader-Willi, la
afeccion que provoca un apetito
insaciable y problemas de
comportamiento

C. Amanda Osuna

4-5 minutos

Un doctor observa una radiografia que muestra una
malformacion de huesos por una enfermedad rara (Andina)

Un doctor observa una radiografia que muestra una
malformacién de huesos por una enfermedad rara (Andina)

El 29 de febrero es el dia en el que se conmemora el Dia de las
Enfermedades Raras, con el que se pretende concienciar y dar
a conocer la dura realidad a la que se enfrentan cada dia estos
pacientes. Son enfermedades crueles, a menudo
discapacitantes (hasta un 65% de ellas) y crénicas (un 85%
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aproximadamente). Se han recogido mas de 7.000
enfermedades raras, siendo la mitad de ellas enfermedades
neuroldgicas y el 20%, neuromusculares.

Segun los datos que aporta la Sociedad Espaniola de
Neurologia (SEN), tres millones de personas conviven con
una enfermedad rara en nuestro pais y entre el 6% y el 8% de
la poblacion puede sufrir una enfermedad de este tipo en algun
momento de su vida. Sin embargo, mas del 35% de los
pacientes muestra los primeros sintomas en etapas tempranas,
ya sea en la infancia o en la adolescencia.

Te puede interesar: El primer medicamento contra las migranas

llega a Espaiia: inhibe el dolor y reduce la frecuencia de las

Crisis

El Sindrome de Prader-Willi (SPW) es una enfermedad rara
genética que afecta alrededor de 1 de cada 10.000 a 30.000
nacimientos en todo el mundo. Se caracteriza por una variedad
de sintomas que pueden afectar el desarrollo fisico, el
comportamiento y la salud en general de quienes la padecen.
La Clinica Mayo explica que este sindrome es causado por la
pérdida de actividad de ciertos genes en el cromosoma 15,
especificamente en la regién 15q11-q13. Esta pérdida de
actividad puede deberse a una delecion cromosomica, una
disomia uniparental (cuando ambos cromosomas provienen de
un solo progenitor) o una mutacion genética. Como resultado,
los individuos con este sindrome pueden presentar una
variedad de problemas meédicos y de comportamiento a lo largo
de sus vidas.

Esta enfermedad afecta a unas 3.000 personas en Espana y
se caracteriza por la necesidad constante de comer, lo que
requiere un control estricto de la alimentacion para prevenir la

about:reader?url=https%3A%2F%2Fwww.infobae.com%2Fespana%...
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obesidad y otras complicaciones asociadas. La Asociacion

Espaiiola para el Sindrome de Prader-Willi (AESPW) en

Espafa brinda apoyo, asesoramiento y servicios para familias,
afectados, colegios y profesionales que trabajan con pacientes
con esta enfermedad.

Uno de los sintomas mas distintivos del sindrome de Prader-
Willi es la hipotonia neonatal, que se refiere a una falta de
tono muscular al nacer. Esto puede hacer que los bebés con
esta enfermedad parezcan flacidos y tengan dificultades para
alimentarse, lo que puede requerir intervencion médica
temprana. A medida que los niflos con sindrome de Prader-
Willicrecen, desarrollan un apetito insaciable y problemas
relacionados con la alimentacion, ya que nunca se sienten
llenos, lo que puede llevar a la obesidad si no se controla
adecuadamente.

Te puede interesar: Que es la enfermedad piel de mariposa, el

trastorno genético que provoca heridas abiertas en el cuerpo

Ademas de los problemas de alimentacion y peso, el sindrome
de Prader-Willi también puede estar asociado con retrasos en
el desarrollo fisico y mental, incluyendo dificultades en el
aprendizaje, problemas de comportamiento, baja estatura,
hipogonadismo (bajo desarrollo de los érganos sexuales) y
trastornos del sueno. Es importante que las personas con
sindrome de Prader-Willi reciban evaluacion y tratamiento
tempranos para abordar estos problemas y maximizar su
calidad de vida.

El tratamiento del sindrome de Prader-Willi generalmente
requiere un enfoque multidisciplinario que involucre a
diversos profesionales de la salud, incluyendo endocrindlogos,
nutricionistas, genetistas, pediatras, psicélogos y terapeutas

about:reader?url=https%3A%2F%2Fwww.infobae.com%2Fespana%...
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ocupacionales y del habla. La Clinica Mayo enfatiza la
importancia de una atencion coordinada y continua para
abordar las necesidades médicas y de desarrollo de las
personas con sindrome de Prader-Willi a lo largo de sus vidas.
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En Europa, una enfermedad se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a
menos de 1 persona por cada 2.000 habitantes, aunque mas del 80% de las
enfermedades raras que se han registrado en Orphanet -la base de datos europea

sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos- afectan a menos de 1 persona
por cada millén de habitantes.

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

= En Espafa, unos 3 millones de personas padecen alguna de las mas de 7.000
enfermedades raras que se han descrito hasta la fecha.

= Segun los datos que facilita la Sociedad Espanola de Neurologia (SEN), casi el 50% de
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Enfermedades raras: Hay mas de siete mil y las sufren 3 millones de p... https://www.laopinioncoruna.es/salud/guia/2024/02/29/enfermedad-ra...

ellas son enfermedades neuroldgicas.

Y no solo eso. Los neurdlogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son
consideradas como neurolégicas es muy comun que produzcan algun sintoma
neurologico. Un ejemplo de ello es que el 90% de las enfermedades pediatricas de este
tipo tienen manifestaciones neuroldgicas relevantes.

PUBLICIDAD

Esta cifra es altisima en opinion de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que
mas del 35% de las personas con enfermedades raras muestran los primeros
sintomas de su enfermedad en la infancia o la adolescencia.

No es de extrafar, por lo tanto, que neurologia sea la especialidad médica que mas
demandan los pacientes y familiares con enfermedades raras, y que mas de un 45% de
ellos necesite consultar su enfermedad con un neurélogo, al menos una vez al afio.

Principales sintomas neuroldgicos de las enfermedades raras
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Como explica el doctor Angel Aledo Serrano, Coordinador del Grupo de Estudio de

Neurogenética y Enfermedades Raras de la SEN:

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

PUBLICIDAD
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= Causas genéticas
= Procesos infecciosos o inmunologicos
= Causas aun desconocidas.

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 comun que las enfermedades raras tengan algun tipo de
sintomatologia neurolégica”, afade el experto. Y las manifestaciones serian:

= “Crisis epilépticas
= Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
= Afectaciéon de musculos, coordinacion o nervios periféricos”.

Dificultades de diagndstico de las enfermedades raras

Los datos de las enfermedades raras son mas que preocupantes:

= E| 85% de las enfermedades raras son crénicas
= El 65% generan discapacidad
= En casi un 50% de los casos afectan el pronéstico vital del paciente

= Son las responsables del 35% de los fallecimientos de ninos menores de un afo y
de mas del 10% de las muertes de 1 a 15 afos.

Ademas, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnéstico, por la
falta de tratamiento y por la falta de investigacion. Aunque esto esta cambiando algo
en los ultimos afos.

La brecha diagnéstica y el deterioro del paciente

“Las enfermedades neurolégicas raras son dificiles de diagnosticar, principalmente
porque las pruebas necesarias, mayoritariamente genéticas, asi como la experiencia
clinica para identificarlas, no estd ampliamente disponible”, sefiala el doctor Aledo.

“La Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neuroldgicas Raras (ERN-RND)
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estima que mas de un 60% de los europeos que padecen una enfermedad neurologica
rara aun no han sido diagnosticados, lo que genera una brecha diagnostica”, afade.

= "Esta brecha diagnéstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades
raras, sean neurolégicas o no."

= "Actualmente, desde el inicio de los sintomas de una enfermedad rara hasta el
diagndstico, discurren unos 5 aios, tiempo durante el cual las personas afectadas
visitan a aproximadamente unos siete profesionales distintos."

= "El impacto de la demora en el diagnostico 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 diagndstico”.

El doctor Angel Aledo hace también énfasis en que:

= “La brecha diagndstica es mas relevante aun en los Ultimos afios, puesto que existen
terapias de precisién que han demostrado su eficacia para algunos de los diagnésticos
neurogenéticos. No podemos hacer medicina de precision si no existe antes un
diagnéstico de precisidn, y sabemos que un tratamiento precoz mejora el prondstico
futuro para estos pacientes”.

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algtin
tratamiento curativo, y este nimero se incrementa aio a ailo, con nuevos ensayos
clinicos de terapias génicas y avanzadas que cambiaran el horizonte de las personas con
enfermedades raras neuroldgicas en los préximos afios.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia
para el tratamiento de estas patologias, la divulgacion y la formacion especifica para los
profesionales sanitarios y la investigacion en enfermedades raras. Ya que si bien, en la
Ultima década, los proyectos de investigacién en el ambito de las enfermedades raras
han crecido mas de un 80%, queda aun muchisimo por avanzar”, concluye el neurélogo.

TEMAS NEUROLOGIA ENFERMEDADES DIAGNOSTICO SALUD
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Mas de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su patologia con un neurélogo al
menos una vez al afio.

El 50% de las enfermedades raras son neuroldgicas
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En Europa, una enfermedad se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a menos de 1 persona por cada 2.000
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habitantes, aunque mas del 80% de las enfermedades raras que se han registrado en Orphanet -la base de datos

europea sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos- afectan a menos de 1 persona por cada millon de
habitantes.

PUBLICIDAD

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

:»
:Como puede afectar la calidad del suefio a las alteraciones eléctricas del cerebro? AT T, Y

= En Espafia, unos 3 millones de personas padecen alguna de las mas de 7.000 enfermedades raras que se han
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descrito hasta la fecha.

= Segun los datos que facilita la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN), casi el 50% de ellas son enfermedades
neurolégicas.

Y no solo eso. Los neurdlogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son consideradas como neuroldgicas es
muy comun que produzcan algun sintoma neuroldgico. Un ejemplo de ello es que el 90% de las enfermedades pediatricas
de este tipo tienen manifestaciones neuroldgicas relevantes.

PUBLICIDAD

Esta cifra es altisima en opinidn de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que mas del 35% de las personas con
enfermedades raras muestran los primeros sintomas de su enfermedad en la infancia o la adolescencia.

No es de extraiar, por lo tanto, que neurologia sea la especialidad médica que mas demandan los pacientes y familiares
con enfermedades raras, y que mas de un 45% de ellos necesite consultar su enfermedad con un neurélogo, al menos
una vez al afio.

Principales sintomas neuroldgicos de las enfermedades raras

Como explica el doctor Angel Aledo Serrano, Coordinador del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades
Raras de la SEN:
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“Las enfermedades neurolégicas raras son un amplio grupo de enfermedades que producen cambios en el desarrollo
o degeneracion del sistema nervioso, bien por:

PUBLICIDAD

= Causas genéticas
= Procesos infecciosos o inmunoldgicos
= Causas aun desconocidas.

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 comun que las enfermedades raras tengan algun tipo de sintomatologia neurolégica”, afiade el
experto. Y las manifestaciones serian:

= “Crisis epilépticas

= Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
= Afectacidon de musculos, coordinacién o nervios periféricos”.
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Mas de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar con un neurdlogo.

Dificultades de diagnéstico de las enfermedades raras

Los datos de las enfermedades raras son mas que preocupantes:

El 85% de las enfermedades raras son crénicas

El 65% generan discapacidad
= En casi un 50% de los casos afectan el pronéstico vital del paciente

= Son las responsables del 35% de los fallecimientos de nifios menores de un afio y de méas del 10% de las muertes de
1a 15 afos.

Ademas, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnéstico, por la falta de tratamiento y por la
falta de investigacion. Aunque esto esta cambiando algo en los Ultimos afios.

La brecha diagnéstica y el deterioro del paciente

“Las enfermedades neuroldgicas raras son dificiles de diagnosticar, principalmente porque las pruebas necesarias,
mayoritariamente genéticas, asi como la experiencia clinica para identificarlas, no esta ampliamente disponible”, sefiala el
doctor Aledo.

“La Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neuroldgicas Raras (ERN-RND) estima que mas de un 60% de los

europeos que padecen una enfermedad neuroldgica rara ain no han sido diagnosticados, lo que genera una brecha
diagnostica”, afiade.

= "Esta brecha diagnéstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades raras, sean neurolégicas o no."

= "Actualmente, desde el inicio de los sintomas de una enfermedad rara hasta el diagndstico, discurren unos 5 afios,
tiempo durante el cual las personas afectadas visitan a aproximadamente unos siete profesionales distintos."

= "El impacto de la demora en el diagnostico 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 diagndstico”.
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El doctor Angel Aledo hace también énfasis en que:

= “La brecha diagnostica es mas relevante aun en los Ultimos afios, puesto que existen terapias de precision que han
demostrado su eficacia para algunos de los diagndsticos neurogenéticos. No podemos hacer medicina de precision si
no existe antes un diagnéstico de precision, y sabemos que un tratamiento precoz mejora el prondstico futuro para

estos pacientes”.

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algun tratamiento curativo, y este
nimero se incrementa aio a ailo, con nuevos ensayos clinicos de terapias génicas y avanzadas que cambiaran el
horizonte de las personas con enfermedades raras neuroldgicas en los proximos afnos.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el tratamiento de estas
patologias, la divulgacion y la formacidn especifica para los profesionales sanitarios y la investigacién en enfermedades
raras. Ya que si bien, en la Ultima década, los proyectos de investigacion en el ambito de las enfermedades raras han
crecido mas de un 80%, queda aiin muchisimo por avanzar”, concluye el neurélogo.

TEMAS NEUROLOGIA ENFERMEDADES ENFERMEDAD RARA DIAGNOSTICO SALUD

(Comenta esta noticia)

PUBLICIDAD
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¢Sabias que no es raro sufrir una 'enfermedad rara'? Hay
mas de siete mil y 3 millones de pacientes

Mas de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su
2patologia con un neurdlogo al menos una vez al afio.

PUBLIC

Rebeca Gil
29 FEB 2024 14:05 Actualizada 29 FEB 2024 14:31

"B N OIS

En Europa, una enfermedad se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a
menos de 1 persona por cada 2.000 habitantes, aunque mas del 80% de las
enfermedades raras que se han registrado en Orphanet -la base de datos europea

sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos- afectan a menos de 1 persona
por cada millén de habitantes.

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

= En Espafa, unos 3 millones de personas padecen alguna de las mas de 7.000
enfermedades raras que se han descrito hasta la fecha.

= Segun los datos que facilita la Sociedad Espafola de Neurologia (SEN), casi el 50% de
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ellas son enfermedades neuroldgicas.

Y no solo eso. Los neurdlogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son
consideradas como neuroldgicas es muy comun que produzcan algun sintoma

neuroldgico. Un ejemplo de ello es que el 90% de las enfermedades pediatricas de este
tipo tienen manifestaciones neuroldgicas relevantes.

PUBLICIDAD

Esta cifra es altisima en opinion de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que
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mas del 35% de las personas con enfermedades raras muestran los primeros
sintomas de su enfermedad en la infancia o la adolescencia.

No es de extrafar, por lo tanto, que neurologia sea la especialidad médica que mas
demandan los pacientes y familiares con enfermedades raras, y que mas de un 45% de
ellos necesite consultar su enfermedad con un neurélogo, al menos una vez al aho.

Principales sintomas neurolégicos de las enfermedades raras

Como explica el doctor Angel Aledo Serrano, Coordinador del Grupo de Estudio de
Neurogenética y Enfermedades Raras de la SEN:

Siente la energia del Multivan eHybrid
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@ Volkswagen - Patrocinado

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

PUBLICIDAD
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= Causas genéticas
= Procesos infecciosos o inmunoldgicos
= Causas aun desconocidas.

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 comun que las enfermedades raras tengan algun tipo de
sintomatologia neurolégica”, afade el experto. Y las manifestaciones serian:

= “Crisis epilépticas

= Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
= Afectacion de musculos, coordinacion o nervios periféricos”.

Dificultades de diagnodstico de las enfermedades raras

Los datos de las enfermedades raras son mas que preocupantes:

El 85% de las enfermedades raras son crénicas

El 65% generan discapacidad

En casi un 50% de los casos afectan el pronéstico vital del paciente

Son las responsables del 35% de los fallecimientos de nifios menores de un afio y
de mas del 10% de las muertes de 1 a 15 afos.

Ademas, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnéstico, por la
falta de tratamiento y por la falta de investigacion. Aunque esto esta cambiando algo
en los ultimos afos.
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La brecha diagndstica y el deterioro del paciente

“Las enfermedades neurolégicas raras son dificiles de diagnosticar, principalmente
porque las pruebas necesarias, mayoritariamente genéticas, asi como la experiencia
clinica para identificarlas, no esta ampliamente disponible”, seiala el doctor Aledo.

“La Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neuroldgicas Raras (ERN-RND)

estima que mas de un 60% de los europeos que padecen una enfermedad neuroldgica
rara aun no han sido diagnosticados, lo que genera una brecha diagndstica”, afade.

= "Esta brecha diagnéstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades
raras, sean neuroldgicas o no."

= "Actualmente, desde el inicio de los sintomas de una enfermedad rara hasta el
diagnostico, discurren unos 5 afios, tiempo durante el cual las personas afectadas
visitan a aproximadamente unos siete profesionales distintos."

= "E|l impacto de la demora en el diagnostico 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 diagnostico”.

El doctor Angel Aledo hace también énfasis en que:

= “La brecha diagndstica es mas relevante aun en los ultimos afios, puesto que existen
terapias de precision que han demostrado su eficacia para algunos de los diagndsticos
neurogenéticos. No podemos hacer medicina de precision si no existe antes un
diagnoéstico de precision, y sabemos que un tratamiento precoz mejora el prondstico
futuro para estos pacientes”.

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algun
tratamiento curativo, y este nimero se incrementa afno a aio, con nuevos ensayos
clinicos de terapias génicas y avanzadas que cambiaran el horizonte de las personas con
enfermedades raras neuroldgicas en los préximos afios.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia
para el tratamiento de estas patologias, la divulgacion y la formacion especifica para los
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profesionales sanitarios y la investigacion en enfermedades raras. Ya que si bien, en la
ultima década, los proyectos de investigacion en el ambito de las enfermedades raras
han crecido mas de un 80%, queda aun muchisimo por avanzar”, concluye el neurélogo.
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El 22% de los ensayos clinicos en
marcha en Espana buscan nuevos
tratamientos para enfermedades
raras

SERVIMEDIA

7-9 minutos

MADRID, 29 (SERVIMEDIA)

El 22% de los ensayos clinicos en marcha en Espafia buscan
nuevas terapias para enfermedades raras. Ademas, uno de
cada tres farmacos con principio activo nuevo autorizados en
Europa en 2023 era huérfano, lo que significa que esta indicado
para alguna patologia rara o poco frecuente.

Asi lo constaté Farmaindustria, tras recordar que la industria
farmacéutica espanola impulsa el 90% de los ensayos clinicos
para este tipo de enfermedades y que la investigacion de
nuevos medicamentos para patologias poco frecuentes se ha
multiplicado en los ultimos anos.

"En los ultimos afos, la investigacion de nuevos medicamentos
para enfermedades raras ha crecido de forma exponencial,
desde los 21 de 2015 hasta los 182 de 2023, segun los datos
del Registro Espafiol de Ensayos Clinicos (REEC). Son datos
muy positivos que muestran que el aino pasado uno de cada
cinco ensayos (22%) ya probaban medicamentos huérfanos”,
explicé Farmaindustria.
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Ademas, recordo la importancia de seguir avanzando en
investigacion, en el "diagnostico precoz" y en la disponibilidad
de estos medicamentos para todos los pacientes. En los ultimos
afos, ademas, ha aumentado hasta el 51% el porcentaje de
investigaciones en fases tempranas, aquellas que suponen una
oportunidad mas precoz para que los pacientes puedan acceder
a esos nuevos farmacos en investigacion.

“Esto es una gran ventaja especialmente para los pacientes que
sufren enfermedades poco frecuentes, porque son casos en
que muchas veces no hay alternativa terapéutica”, explica la
directora de Investigacion Clinica y Traslacional de
Farmaindustria, Amelia Martin Uranga.

Pero se estima que sélo el 5% de las enfermedades raras que
existen tiene algun tratamiento disponible. Uno de los grandes
proyectos de investigacion en enfermedades raras es la Red
Unicas. Se trata de una gran alianza de colaboracién publico-
privada impulsada por el Hospital Sant Joan de Deu en
colaboracion con otros 25 centros espafnoles, hospitales
europeos, centros de investigacion, empresas farmacéuticas,
empresas de tecnologias sanitarias y entidades asociativas, con
el objetivo de avanzar en la investigacion de patologias poco
frecuentes y complejas.

"Toda esta investigacion esta dando sus frutos y eso se refleja
en las aprobaciones de la Agencia Europea del Medicamento,
que en su ultimo informe constata que de los 34 medicamentos
innovadores, con principio activo nuevo, autorizados en 2023, el
35% (12) estan destinados a tratar enfermedades raras",
destacd Farmaindustria.

ACCESO A LOS NUEVOS TRATAMIENTOS

Mientras que Espafa se ha convertido en un "referente mundial
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en ensayos clinicos", este éxito no tiene siempre su traslacion a
la llegada de los nuevos farmacos a los pacientes. "En el caso
de las enfermedades raras, la importancia de acceder a los
tratamientos de forma rapida puede ser aun mas critica, cuando
estas enfermedades son muy limitantes o amenazan la vida",
puntualizo la entidad.

Segun los datos presentados por la Sociedad Espafiola de
Neurologia con motivo del dia mundial, el 65% de las
enfermedades raras son graves e invalidantes, y casi en la
mitad de los casos afectan al prondstico vital del paciente. Esta
organizacion recuerda también que unos tres millones de
personas sufren en Espafia una enfermedad rara y que la
media de tiempo hasta el diagndstico es de cinco afnos.

Por ello, Farmaindustria ha presentado una propuesta de
procedimiento especifico para acelerar la disponibilidad de los
medicamentos huérfanos una vez que se aprueban en Europa.

“Casi el 80% de los paises de Europa, Canada y Nueva
Zelanda que fueron analizados en un reciente informe europeo
tienen procedimientos distintos para las enfermedades raras
mientras que en Espana sigue siendo una demanda. Reconocer
que estos medicamentos tienen peculiaridades en su
investigacion y desarrollo y que, por definicion, estan indicados
para el tratamiento de un numero reducido de pacientes que no
suelen tener tratamiento disponible es fundamental”, afirma la
directora de Acceso de Farmaindustria, Isabel Pineros.

Anadio que el ano pasado, Farmaindustria presentd una
propuesta para "acelerar este proceso y que los pacientes
espanoles no tengan que esperar de media 786 dias, es decir,
mas de dos anos, para acceder a los medicamentos huérfanos
autorizados en Europa”.
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Cercade 50% de las
enfermedades raras son
neurologicas

Las enfermedades raras tienen la particularidad de que se
presentan en menos de 5 personas por cada 10 mil
habitantes. Su diagndstico suele ser tardio
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| Dia Mundial de las Enfermedades Raras se celebra el tltimo dia de
febrero.

Pexels

Por Sofia Nederr
29 de febrero de 2024 - 08:01

00:00/00:00 diariolasamericas

MIAMI. - El Dia Mundial de las Enfermedades Raras se celebra

el ultimo dia de febrero. En 2024, por ser un afio bisiesto, la fecha

2de9 29/02/2024, 16:51



Cerca de 50% de las enfermedades raras son neuroldgicas

3de9

D T B Dl e R L L S R S LR

LEE ADEMAS

SALUD. Cambio climaticoy
enfermedades transmitidas por
garrapatas

DIA INTERNACIONAL. La fisica
médica: gran aliada para el
diagnostico de enfermedades

Las enfermedades raras tienen la particularidad de que se
presentan en menos de 5 personas por cada 10 mil habitantes,
ademas de ser padecimientos cronicos, degenerativos e
incapacitantes. La mayoria de las enfermedades raras tienen un
origen genético.

Se calcula que hay cerca de 7.000 enfermedades raras, 50% de
las cuales son neurologicas, segun el Grupo de Estudio de
Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Espafiola
de Neurologia.

En el caso de las enfermedades neuroldgicas pocos frecuentes,
aungue los sintomas dependen del trastorno que tiene el
paciente, se han documentado dificultades para el movimiento,
debilidad muscular, pérdida de las funciones cognitivas, asi
como problemas de coordinacion y sensoriales.

Debido a la rareza de estas dolencias, su diagnéstico suele ser
tardio. De acuerdo con la Federacion Espafiola de Enfermedades
Raras, "un paciente con una enfermedad rara espera una media
de 4 afos hasta obtener un diagndstico, en el 20% de los casos
transcurren 10 0 mas afios hasta lograr el diagnéstico
adecuado'.

Algunas enfermedades raras

Dentro de la amplia lista de enfermedades raras pueden

https://www.diariolasamericas.com/ciencia/cerca-50-las-enfermedades...
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. La Espina Bifida: Un tipo de defecto del tubo neural. Puede
aparecer en cualquier lugar a lo largo de la columna si el tubo
neural no se cierra por completo.

. La Hemofilia: Es un trastorno que provoca que la sangre no
coagule normalmente.

. La Hiperplasia Suprarrenal Congénita: Se trata de condiciones
genéticas que limitan la produccion de hormonas en las
glandulas suprarrenales.

- El Sindrome de Turner: Es un trastorno cromosoémico en el que
una mujer nace con un solo cromosoma X.

. La Histiocitosis: Es un grupo de enfermedades raras en las que
se acumulan demasiados histiocitos (tipo de gldbulo blanco) en
algunos tejidos y 6rganos,

. El Hipotiroidismo Congeénito: Se caracteriza por la deficiencia
de hormonas tiroideas presente al nacimiento.

. La Fenilcetonuria: Es un trastorno hereditario poco frecuente,
el cual origina que un aminoacido denominado fenilalanina se
acumule en el cuerpo.

. La Esclerosis lateral amiotréfica (ELA): Es una enfermedad en
la que las células nerviosas se degradan y disminuye la
funcionalidad en los musculos.

@snederr

FUENTE: Europa Press / Portal Dia Internacional/ Federacion
Espanola de Enfermedades Raras

Compartir la nota:

4 de 9 29/02/2024, 16:51



La mitad de las enfermedades raras afecta al prondstico vital de los pacientes https://elmedicointeractivo.com/la-mitad-de-las-enfermedades-raras-afecta-al-pronostico-vital-de-lo...

El Medico,
nteractivo

from Medscape

(https://elmedicointeractivo.com)

Jueves, 29 de febrero de 2024

[

(https://banner1.gruposaned.com/www/delivery/ck.php?
oaparams=2__bannerid=342_ zoneid=294__cb=7c0eb1ed44__oadest=https%3A%2F%2Felmedicointeractivo.com%2Fhub-formativo2%2F)

La mitad de las enfermedades raras afecta al prondstico
vital de los pacientes

En el 85% de los casos son enfermedades crénicas y en el 65% son graves e invalidantes

El Médico Interactivo 29 de febrero 2024. 12:01 pm

¥y f in ©

Se considera que una enfermedad es rara cuando afecta a menos de 1 de cada 2.000 personas. Sin embargo, mas
del 80 por ciento de las enfermedades raras que se han registrado en la base de datos europea sobre
enfermedades raras y medicamentos huérfanos (Orphanet) afectan a menos de 1 persona por cada millén de
habitantes. Si bien estos son los datos conocidos que vuelven a recordarse en el Dia Mundial de las Enfermedades
raras, lo que no todo el mundo conoce es que la mitad de las enfermedades raras afecta al prondstico vital de
los pacientes. Ademas, en el 85 por ciento de los casos son enfermedades crénicas y en el 65 por ciento son
graves e invalidantes.

En la actualidad se han descrito méas 7.000 enfermedades raras, de las que casi el 50 por ciento son enfermedades
neuroldgicas (https://elmedicointeractivo.com/el-50-por-ciento-de-las-enfermedades-raras-cursa-con-afectacion-
neurologica/) y, entre aquellas que no lo son, es comun que se desarrolle algin tipo de sintomatologia de caracter
neuroldgico, explica Angel Aledo Serrano, Coordinador del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades
Raras de la Sociedad Espafiola de Neurologia. “Las enfermedades neurolégicas raras, son enfermedades poco

comunes que afectan el sistema nervioso y generalmente son genéticas, degenerativas y, al iguaL%%yo&c%B%ggpoﬁlcy
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resto de enfermedades raras suelen ser crénicas, graves, incapacitantes o incluso ponen en riesgo la vida de los
pacientes”.

Pronéstico vital

En cuanto al impacto en el prondstico vital, un dato de relevancia es que el 35 por ciento de las personas con
enfermedades raras muestran los primeros sintomas de su enfermedad en la infancia o la adolescencia. Ademas,
se estima que el 90 por ciento de las enfermedades raras pediatricas tienen manifestaciones neurolégicas
relevantes. Asimismo, las enfermedades raras son las responsables del 35 por ciento de los fallecimientos de
niflos menores de un afo y de mas del 10 por ciento de las muertes de 1 a 15 afios.

“Junto con su alta mortalidad, las enfermedades neuroldgicas raras también suelen tener un impacto significativo
en la calidad de vida de los pacientes y sus familias. Las limitaciones fisicas, cognitivas y emocionales pueden
afectar las actividades diarias, pero también las relaciones personales y la capacidad para trabajar. En Espafia, el 75
por ciento de los afectados por una enfermedad rara tienen algun grado de dependencia y mas del 50 por ciento
de los afectados precisan apoyo en su vida diaria”, concluye Angel Aledo.

Claves de la atencion farmacéutica al paciente externo (https://elmedicointeractivo.com/claves-de-la-atencion-
farmaceutica-al-paciente-externoy/)

Tratamiento innovador para la anemia provocada por Sindrome Mielodisplasico (https://elmedicointeractivo.com/
tratamiento-innovador-para-la-anemia-provocada-por-sindrome-mielodisplasico/)
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paciente- para los pacientes, sanitarios y la sociedad en general debido a su complejidad, su impacto en la calidad de
vida y la necesidad de investigacién y atencién especializada. Eugenia Marzo, jefa de neurologia del Hospital San
Pedro, de la Sociedad Espaiiola de Neurologia nos explica en Mas de Uno La Rioja cuando se considera una
enfermedad rara.

Se considera que una enfermedad es rara cuando afecta a menos de 1 de cada 2.000 personas, aunque mas del 80%
de las enfermedades raras que se han registrado en la base de datos europea sobre enfermedades raras y
medicamentos huérfanos (Orphanet) afectan a menos de 1 persona por cada millon de habitantes.

Se estima que entre el 6% y el 8% de la poblacién espafiola puede verse afectada por una enfermedad rara en algun
momento de su vida, significa que aunque individualmente estas enfermedades pueden ser poco frecuentes,
colectivamente, afectan a un nimero muy importante de personas. Solo en Espafia afectan a alrededor de 3 millones
de personasy, en todo el mundo, a mas de 400 millones de personas, en La Rioja son mas de 15.000 pacientes.

Se han descrito mas 7.000 enfermedades raras, de las que casi el 50% son enfermedades neuroldgicas. El 20% de los
casos de enfermedades raras corresponden a enfermedades neuromusculares.

Mas del 35% de las personas con enfermedades raras muestran los primeros sintomas de su enfermedad en la
infancia o la adolescencia.

En Espafia, una persona afectada por una enfermedad rara tarda de media unos 5 afios en obtener un diagndstico. No
es el caso de Ana Isabel Alvarez, afectada de distrofia muscular FSHD desde los 15 afios, campeona de salto y
jugadora de baloncesto a quien le cambid la vida a los 15 afios.

Miguel Angel Echeita, presidente de ARER, la Asociacion Riojana de Enfermedades Raras, pacede una alteracion
genética, sindrome de McLeod, igual que sus 4 hermanos.

Miles de enfermedades con pocos casos y nombres complicados, Sindrome de Asperger, de Turner, de padre Willi.
Enfermedad de Huntington. Fibrosis quistica o Rubistein-Taybi. German Cantabrana, vicerpresidente de ARER nos
detalla cual es su caso y como afecta a su viada diaria.

Hoy es el dia y en Bodegas Franco Espaiiolas, con Rioja y con pinchos, se va a dar visibilidad a estas enfermedades
raras en este dia Unico, aunque no debe ser el Unico dia en el que nos acordemos de que estan ahi, que son muchasy
afectan a muchos pacientes. La celebracién seguird el domingo a partir de las 11,30 de la mafiana, fiesta familiar en el
Parque Picos de Urbidn, en Logrofio.

TEMAS

Dia Mundial de las Enfermedades Raras La Rioja Cecilia Romero
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La psicologia como herramienta Util sobre los efectos del
dolor

Asi se ha abordado en la nueva sesion de la Escuela de
Pacientes de Salud Mental de Quironsalud Sevilla.

Por Fran Ricardo - 29 febrero, 2024

El dolor, mas alla de sus consecuencias en el aspecto fisico de
las personas, tiene una incidencia considerable en la calidad
de vida de las personas que lo sufren, influyendo en su entorno
social, laboral y en sus relaciones personales. Expertos en
psicologia del Hospital Quirénsalud Sagrado Corazon han puesto
en valor el papel de la psicologia en el tratamiento del dolor
crénico y como ésta puede ayudar a reducir el impacto

emocional de estas enfermedades.

El dolor cronico, definido como un dolor persistente durante
mas de tres meses, afecta a mas de la mitad de la poblacion
adulta y un 10-20% presenta dolor crénico clinicamente
significativo, segun senala la Sociedad Espaiola del Dolor.
Natalia Nufiez, psicéloga del Hospital Quirénsalud Sagrado

Corazon, advierte de la complejidad fisica y psicoldgica que

https://periodicolasemana.es/2024/123377/economia/la-psicologia-c...
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presenta el dolor crénico y destaca que “la psicologia es una
herramienta atil a la hora de cooperar con la medicina, la
anestesiologia y neurologia, principalmente, para contribuir e

intervenir sobre los efectos del dolor y su impacto psicosocial”.

La migraina requiere especial interés ya que, segun apuntan los
expertos, se trata de una enfermedad neuroldgica cuyo
desarrollo y posible cronificacién tienen una base neural similar
en su patofisiologia a la de los trastornos de dolor crénico.
Segun la Sociedad Espaiola de Neurologia, mas de cinco
millones de personas sufren de migrafiay 1'5 millones la sufren
de forma crénica. “El impacto de esta patologia en la calidad de
vida del paciente motiva, incluso, el abandono de tareas por la

incapacidad que genera”, apunta Natalia Nufez.

Escuela de pacientes de salud mental

En el marco de la recién creada Escuela de Pacientes de Salud
Mental de los hospitales Quirdnsalud Sevilla — Sagrado
Corazon e Infanta Luisa —, la psicdloga Natalia Nufiez expuso
recientemente en su sesion Psicologia, dolor cronico y
emociones la relacion entre salud mental y dolor, asi como en
los avances terapéuticos existentes para su tratamiento, tales

como las técnicas de neuromodulacion no invasiva e indoloras.

La Escuela de pacientes de Salud Mental tiene como objetivo
general ser un punto de encuentro y reflexion entre
profesionales de la salud mental, padres, educadores y
cualquier persona interesada en adquirir conocimiento e
informacion sobre las enfermedades de salud mental para su

prevencidn, deteccion y tratamiento.

Los hospitales Quirénsalud de Sevilla, en su compromiso por la

https://periodicolasemana.es/2024/123377/economia/la-psicologia-c...
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salud mental, seguiran organizando a lo largo de los proximos
meses nuevas sesiones con el propdsito de abordar esta
tematica desde las diferentes perspectivas que preocupan a la

sociedad, como la prevencion del suicidio.

Fran Ricardo

SIGUENOS EN INSTAGRAM
@2354772351
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Casi el 50 por ciento de las enfermedades raras son neurolégicas, informa la Sociedad Espafiola de

Neurologia con motivo del Dia Mundial de las Enfermedades Raras, 29 de febrero.

Las enfermedades raras son neurolégicas en casi un 50 por ciento. El 20 por ciento de los casos de estas
patologias poco frecuentes corresponden a enfermedades neuromusculares.

En el Dia Mundial de las Enfermedades Raras, este afio el 29 de febrero, la Sociedad Espafiola de
Neurologia (SEN) ofrece informacion sobre estas patologias.

Enfermedades raras: algunos datos
Las enfermedades raras afectan a tres millones de personas en Espafia y se han descrito mas de 7.000
patologias de estas caracteristicas. En todo el mundo hay mas de 400 millones de personas que padecen

alguna enfermedad rara.

Entre el 6 y el 8 por ciento de la poblacién espafola puede verse afectada por una enfermedad rara en

algun momento de su vida.

El 65 por ciento de las enfermedades raras son graves e invalidantes y, en casi un 50 % de los casos,
afectan al prondstico vital del paciente. El 85 % son crénicas. Solo entre un 5y un 10 por ciento de estas
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enfermedades cuentan con algun tratamiento curativo.

Mas del 35 % de las personas con enfermedades raras muestran los primeros sintomas de su enfermedad

en la infancia o la adolescencia.

En Espafia, una persona afectada por una enfermedad rara tarda de media unos 5 afios en obtener un

diagndstico. El 20 % tarda hasta 10 afos en ser diagnosticado.

Se considera que una enfermedad es rara cuando afecta a menos de 1 de cada 2.000 personas, aunque
mas del 80 % de las enfermedades raras que se han registrado en la base de datos europea sobre
enfermedades raras y medicamentos huérfanos (Orphanet) afectan a menos de 1 personas por cada

millén de habitantes.

Enfermedades raras neurolégicas

El doctor Angel Aledo Serrano, coordinador del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras
de la SEN, destaca: "De las 7.000 enfermedades raras descritas, casi el 50 % son enfermedades
neuroldgicas y, entre aquellas que no lo son, es comun que se desarrolle algun tipo de sintomatologia de

caracter neurolégico”.

"Las enfermedades neuroldgicas raras son enfermedades poco comunes que afectan al sistema nervioso
y generalmente son genéticas, degenerativas y suelen ser crénicas, graves e incapacitantes o incluso

ponen en riesgo la vida de los pacientes", expone el doctor Aledo.

Los sintomas varian considerablemente dependiendo del trastorno especifico, pero son habituales los
problemas de movimiento, la pérdida de funciones cognitivas, debilidad muscular, problemas de
coordinacion, crisis epilépticas o problemas sensoriales, entre otros, sefiala la Sociedad Espafiola de

Neurologia.

El 90 por ciento de las enfermedades raras pediatricas tienen manifestaciones neuroldgicas relevantes.
Estas patologias son las responsables del 35 % de los fallecimientos de nifios menores de un afio y de mas

del 10 % de las muertes de 1 a 15 anos.

La Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Raras (ERN-RND) estima que mas de un 60 % de los

europeos que padecen una enfermedad neuroldgica rara aun no han sido diagnosticados.

Impacto en la calidad de vida de los pacientes y sus familias

El doctor Aledo remarca: "Junto con su alta mortalidad, las enfermedades neuroldgicas raras también
suelen tener un impacto significativo en la calidad de vida de los pacientes y sus familias. Las limitaciones
fisicas, cognitivas y emocionales pueden afectar a las actividades diarias, pero también las relaciones

personales y la capacidad para trabajar".

En Espafia, afiade el neurélogo de la SEN, el 75 % de los afectados por una enfermedad rara tiene algun
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grado de dependencia y mas del 50 % precisa apoyo en su vida diaria.

El doctor Aledo pide que se impulsen centros de referencia para estas patologias y formacién especifica
para los profesionales sanitarios para reducir la demora en el diagndstico. También plantea la introduccion

de la gendmica para los diagnéstico, ya que el 80 % de las enfermedades raras son de origen genético.
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Asi lo determinaron diversos estudios cientificos que senalan que
dormir acompanado puede mejorar el sueno. Sin embargo, en
determinados casos, puede empeorarlo.
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Para muchos, encontrar una pareja
se volvid una tarea dificil y, en caso
de ya tener una, mantener la relacion
conlleva ciertos habitos que tenemos
que tener. La buena noticia es que de
acuerdo a como dormimos tenemos
mas o menos probabilidades de que
la relacion funcione. Seglin
diferentes estudios cientificos
revisados por la Sociedad Espanola
de Neurologia, el sueno puede
condicionar nuestra pareja o, del
mimo modo, nuestra pareja puede
influir en el sueno.

“Se han encontrado diversas
evidencias cientificas de que el
cronotipo, o lo que es lo mismo, la
inclinacion biologica a dormir en
unos horarios y estar despierto y
alerta en otros, puede determinar
encontrar pareja”, senala Ana
Fernandez Arcos, coordinadora del
Grupo de Estudio de Trastornos de la
Vigilia y Sueno de la Sociedad

Espanola de Neurologia (SEN).

https://radioclanfm.com/bienestar/2024/02/la-forma-de-dormir-influy...
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Segtin una encuesta, 5 de cada 10 personas
duermen con la pareja. (Foto: Adobe Stock)
La especialista indic6 que dos
personas con cronotipos
extremadamente opuestos, que son
muy matutinas o vespertinas,
dificilmente convergiran debido a la
escasa coincidencia en su tiempo
libre en lugares comunes. También
dijo que vio que, en las parejas con
preferencias horarias distintas,
puede haber dificultades en la
convivencia por querer adaptarse,
siendo complicado si uno de ellos
debe forzar los horarios de sueno
afectando al descanso.

En esos casos, pueden darse
problemas de sueno y de
funcionamiento de la pareja. Por el
contrario, se encuentran y son mas
afines las parejas con un cronotipo
similar debido a que sera mas facil
que tengan intereses y aficiones

comunes.

Mejor calidad
de sueno

Mas alla del éxito o no para
encontrar pareja, otros estudios
senalan que existe una

mejor calidad de sueno cuando las
personas duermen juntas,

https://radioclanfm.com/bienestar/2024/02/la-forma-de-dormir-influy...
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principalmente los jovenes. Esto es
asi porque, a pesar de que puedan
darse mas despertares y que haya un
tiempo total de sueno menor, la
realidad es que es mejor para la
arquitectura de sueno, con
incremento alrededor del 10% en la
duracién de la fase de sueno REM.
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Ademads, dormir en pareja también
parece favorecer el vinculo, la
intimidad y el sentido de seguridad y
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rutinas compartidas, por lo que
algunos estudios apuntan a que
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saludables como tener una
alimentacion equilibrada, hacer
ejercicio o no fumar.

\
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deciden separarse de cama o incluso
de habitacion presentan un cambio
importante de su ritual de ir a dormir
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que puede ser en cierta manera
disruptor. Es cierto que dormir
juntos implica una expectativa social
de un comportamiento de pareja o
matrimonio considerado adecuado,
pero dormir separados no deberia
ser indicativo de una pareja rota o
desapegada, sino que debe surgir tras
tener un dialogo acerca de cémo
mejorar de forma individual el sueno
y para tener una relacién mas
satisfactoria”, comenta Celia Garcia
Malo, vocal del Grupo de Estudio de
Trastornos de la Vigilia y Sueno de la
Sociedad Espanola de Neurologia
(SEN).

Lo malo
también se pega

Lo que si estd ampliamente
estudiado es que cuando un miembro
de la pareja sufre un trastorno de
sueno, puede complicar el
descanso de la otra persona. Por
ejemplo, los companeros de cama de
personas con ronquidos o apneas
obstructivas del sueno pueden
presentar dificultades para conciliar
el sueno y molestias diurnas como
cefalea o somnolencia.

“Se ha observado que el hecho de
estar en una relaciéon y que la pareja
apoye puede ser un punto clave para

https://radioclanfm.com/bienestar/2024/02/la-forma-de-dormir-influy...
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aceptar que se sufre algun tipo de
trastorno del sueno vy, estos
pacientes, suelen adaptarse mejor al
tratamiento. Por lo tanto, los
companeros de cama pueden ser
fundamentales en la identificacién
de los trastornos de sueno no
percibidos por el propio paciente, de
la misma forma en la que también
estan relacionados con el éxito del
tratamiento, ya que de él también
dependera su propio descanso”, dijo
Garcia Malo.

La experta indic6 que es importante
que, ante una alteracion del sueno
percibida por la persona o por la
pareja con sospecha de un trastorno
de sueno, se consulte con un
especialista para buscarle solucion.
“En conclusion, podemos decir que
los estudios realizados parecen
apuntar a que dormir en pareja
aporta beneficios emocionales,
aunque puede resultar complicado
en situaciones de diferentes
cronotipos o en presencia de
trastornos de sueno”, destacé
Ferndndez Arcos.

Mejorar el
descanso debe
ser una

nrioridad
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Las especialistas senalaron que,
aunque lamentablemente los
problemas del sueno hayan sido
normalizados o culturalmente
aceptados, mejorar el descanso tiene
que ser una prioridad para todos
porque el sueno es esencial para la
salud, tanto para la persona que
sufre un trastorno como para su
companero de cama.

En las consultas, vieron como una
correcta identificacion y tratamiento
de los trastornos de conducta
durante el sueno, como el
sonambulismo o el trastorno

de conducta de sueno REM, puede
evitar los despertares bruscos o,
incluso, lesiones (un hematoma, un
aranazo, por ejemplo) realizadas de
forma involuntaria por el paciente.
“Cualquier persona que no consiga
tener un sueno reparador o sospeche
de algiin problema en su sueno,
tanto suyo como de su pareja,
deberia consultar con su médico,
dijeron.

Desde la SEN se recuerda que dormir
en pareja también implica adaptar el
ambiente mas adecuado para el
descanso, entre lo que se incluye la
eleccion de la ropa de la cama, la
temperatura o las condiciones de
oscuridad del dormitorio. Es
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mas bien fresco y mantener

oscuridad, favoreciendo el silencio

en esa zona de la casa.

In this article: bienestar,ciencia:,dormir”
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DIA DE ENFERMEDADES RARAS

El 22% de los ensayos clinicos en marcha en
Espaiia buscan nuevos tratamientos para
enfermedades raras

- El Dia Mundial de las Enfermedades Raras se celebra este jueves

Una paciente sonriendo a su doctora | Foto de Farmaindustria
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El 22% de los ensayos clinicos en marcha en Espafa buscan nuevas terapias
para enfermedades raras. Ademas, uno de cada tres farmacos con principio
activo nuevo autorizados en Europa en 2023 era huérfano, lo que significa
que esta indicado para alguna patologia rara o poco frecuente.

Asi lo constaté Farmaindustria, tras recordar que la industria farmacéutica
espafiola impulsa el 90% de los ensayos clinicos para este tipo de
enfermedades y que la investigacion de nuevos medicamentos para patologias
poco frecuentes se ha multiplicado en los ultimos afios.

"En los dltimos afos, la investigacion de nuevos medicamentos para
enfermedades raras ha crecido de forma exponencial, desde los 21 de 2015
hasta los 182 de 2023, segun los datos del Registro Espafiol de Ensayos Clinicos
(REEC). Son datos muy positivos que muestran que el afio pasado uno de cada
cinco ensayos (22%) ya probaban medicamentos huérfanos", explicé
Farmaindustria.

Ademas, recordd la importancia de seguir avanzando en investigacion, en el
"diagndstico precoz" y en la disponibilidad de estos medicamentos para todos
los pacientes. En los ultimos afios, ademas, ha aumentado hasta el 51% el
porcentaje de investigaciones en fases tempranas, aquellas que suponen una
oportunidad mas precoz para que los pacientes puedan acceder a esos nuevos
farmacos en investigacion.

“Esto es una gran ventaja especialmente para los pacientes que sufren
enfermedades poco frecuentes, porque son casos en que muchas veces no hay
alternativa terapéutica”, explica la directora de Investigacion Clinica y
Traslacional de Farmaindustria, Amelia Martin Uranga.

Pero se estima que sélo el 5% de las enfermedades raras que existen tiene
algun tratamiento disponible. Uno de los grandes proyectos de investigacion en
enfermedades raras es la Red Unicas. Se trata de una gran alianza de
colaboracién publico-privada impulsada por el Hospital Sant Joan de Deu en
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colaboracién con otros 25 centros espafioles, hospitales europeos, centros de
investigacion, empresas farmacéuticas, empresas de tecnologias sanitarias y
entidades asociativas, con el objetivo de avanzar en la investigacion de
patologias poco frecuentes y complejas.

"Toda esta investigacion esta dando sus frutos y eso se refleja en las
aprobaciones de la Agencia Europea del Medicamento, que en su ultimo
informe constata que de los 34 medicamentos innovadores, con principio
activo nuevo, autorizados en 2023, el 35% (12) estan destinados a tratar
enfermedades raras", destacé Farmaindustria.

ACCESO A LOS NUEVOS TRATAMIENTOS

Mientras que Espafia se ha convertido en un "referente mundial en ensayos
clinicos", este éxito no tiene siempre su traslacién a la llegada de los nuevos
farmacos a los pacientes. "En el caso de las enfermedades raras, la importancia
de acceder a los tratamientos de forma rapida puede ser aun mas critica,
cuando estas enfermedades son muy limitantes o amenazan la vida",
puntualizé la entidad.

Segun los datos presentados por la Sociedad Espafiola de Neurologia con
motivo del dia mundial, el 65% de las enfermedades raras son graves e
invalidantes, y casi en la mitad de los casos afectan al prondstico vital del
paciente. Esta organizacién recuerda también que unos tres millones de
personas sufren en Espafia una enfermedad rara y que la media de tiempo
hasta el diagndstico es de cinco afios.

Por ello, Farmaindustria ha presentado una propuesta de procedimiento
especifico para acelerar la disponibilidad de los medicamentos huérfanos una
vez que se aprueban en Europa.

“Casi el 80% de los paises de Europa, Canada y Nueva Zelanda que fueron
analizados en un reciente informe europeo tienen procedimientos distintos
para las enfermedades raras mientras que en Espafia sigue siendo una
demanda. Reconocer que estos medicamentos tienen peculiaridades en su
investigacion y desarrollo y que, por definicion, estan indicados para el
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tratamiento de un nidmero reducido de pacientes que no suelen tener
tratamiento disponible es fundamental”, afirma la directora de Acceso de
Farmaindustria, Isabel Pineros.

Anadio que el afio pasado, Farmaindustria present6 una propuesta para
"acelerar este proceso y que los pacientes espafioles no tengan que esperar de
media 786 dias, es decir, mas de dos afios, para acceder a los medicamentos
huérfanos autorizados en Europa".

(SERVIMEDIA)
29 FEB 2024
CAG/clc/gja/man/pai
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El 22% de los ensayos clinicos en marcha en Espafia buscan nuevas terapias
para enfermedades raras. Ademas, uno de cada tres farmacos con principio
activo nuevo autorizados en Europa en 2023 era huérfano, lo que significa que
estd indicado para alguna patologia rara o poco frecuente.

Asi lo constatd Farmaindustria, tras recordar que la industria farmacéutica
espafiola impulsa el 90% de los ensayos clinicos para este tipo de enfermedades
y que la investigacion de nuevos medicamentos para patologias poco frecuentes
se ha multiplicado en los ultimos afios.

"En los ultimos afos, la investigacién de nuevos medicamentos para
enfermedades raras ha crecido de forma exponencial, desde los 21 de 2015
hasta los 182 de 2023, segun los datos del Registro Espafiol de Ensayos Clinicos
(REEC). Son datos muy positivos que muestran que el afio pasado uno de cada
cinco ensayos (22%) ya probaban medicamentos huérfanos", explicd
Farmaindustria.
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enfermedades poco frecuentes, porque son casos en que muchas veces no hay
alternativa terapéutica”, explica la directora de Investigacion Clinica y
Traslacional de Farmaindustria, Amelia Martin Uranga.

Pero se estima que sélo el 5% de las enfermedades raras que existen tiene algin
tratamiento disponible. Uno de los grandes proyectos de investigacion en
enfermedades raras es la Red Unicas. Se trata de una gran alianza de
colaboracién publico-privada impulsada por el Hospital Sant Joan de Deu en
colaboracién con otros 25 centros espafioles, hospitales europeos, centros de
investigacion, empresas farmacéuticas, empresas de tecnologias sanitarias y
entidades asociativas, con el objetivo de avanzar en la investigacion de
patologias poco frecuentes y complejas.

"Toda esta investigacion esta dando sus frutos y eso se refleja en las
aprobaciones de la Agencia Europea del Medicamento, que en su ultimo informe
constata que de los 34 medicamentos innovadores, con principio activo nuevo,
autorizados en 2023, el 35% (12) estan destinados a tratar enfermedades raras",
destacé Farmaindustria.

ACCESO A LOS NUEVOS TRATAMIENTOS

Mientras que Espafia se ha convertido en un "referente mundial en ensayos
clinicos", este éxito no tiene siempre su traslacion a la llegada de los nuevos
farmacos a los pacientes. "En el caso de las enfermedades raras, la importancia
de acceder a los tratamientos de forma rapida puede ser aiin mas critica,
cuando estas enfermedades son muy limitantes o amenazan la vida", puntualiz
la entidad.

Segun los datos presentados por la Sociedad Espafiola de Neurologia con
motivo del dia mundial, el 65% de las enfermedades raras son graves e
invalidantes, y casi en la mitad de los casos afectan al prondstico vital del
paciente. Esta organizacién recuerda también que unos tres millones de
personas sufren en Espafia una enfermedad rara y que la media de tiempo hasta
el diagndstico es de cinco afos.

Por ello, Farmaindustria ha presentado una propuesta de procedimiento
especifico para acelerar la disponibilidad de los medicamentos huérfanos una
vez que se aprueban en Europa.

“Casi el 80% de los paises de Europa, Canada y Nueva Zelanda que fueron
analizados en un reciente informe europeo tienen procedimientos distintos para
las enfermedades raras mientras que en Espafia sigue siendo una demanda.
Reconocer que estos medicamentos tienen peculiaridades en su investigacion y
desarrollo y que, por definicién, estan indicados para el tratamiento de un
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El 65% de las enfermedades raras son “graves e invalidantes” y en casi un 50%
de los casos afectan el pronéstico vital del paciente. En Espafia, el 75% de los
afectados por una patologia poco frecuente tienen algin grado de dependencia
y mas de la mitad precisan apoyo en su vida diaria.

Asi lo constaté la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN), que destacd que
suponen “un reto” para la sociedad por su “impacto” en la calidad de vida y la
necesidad de investigacion y atencién especializada. Afectan a 3 millones de
personas en Espafia y la mitad de ellas son enfermedades neuroldgicas;
ademas, el 20% de los casos de enfermedades raras o poco frecuentes
corresponden a enfermedades neuromusculares.

Se considera que una enfermedad es rara cuando afecta "a menos de una de
cada 2.000 personas", aunque mas 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 una persona por cada millén de
habitantes.

Segun la SEN, se estima que" entre el 6% y el 8% de la poblacién espafiola”
puede verse afectada por una enfermedad rara en algin momento de su vida.
Ello supone que, aunque individualmente estas enfermedades pueden ser poco

frecuentes, "colectivamente afectan a un nimero muy importante de personas".

Solamente en Espafia afectan a alrededor de 3 millones de personas y, en todo
el mundo, a mas de 400 millones.
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y Enfermedades Raras de la Sociedad Espafiola de Neurologia.

“Las enfermedades neuroldgicas raras son enfermedades poco comunes que
afectan el sistema nervioso y generalmente son genéticas, degenerativas y, al
igual que ocurre con el resto de enfermedades raras suelen ser crénicas, graves,
incapacitantes o incluso ponen en riesgo la vida de los pacientes”, subrayo.

Dentro de las enfermedades neuroldgicas raras se agrupan un nimero muy
importante de distintos tipos de patologias. Los sintomas varian
considerablemente dependiendo del trastorno especifico, pero son habituales
los problemas de movimiento, la pérdida de funciones cognitivas, debilidad
muscular, problemas de coordinacién, crisis epilépticas o problemas
sensoriales.

Ademas, mas del 35% de las personas con enfermedades raras muestran los
primeros sintomas de su enfermedad en la infancia o la adolescencia y se
estima que el 90% de las enfermedades raras pediatricas tienen
manifestaciones neuroldgicas relevantes. Asimismo, las enfermedades raras
son "responsables del 35% de los fallecimientos de nifios menores de un afio y
de mas del 10% de las muertes de 1 a 15 afios".

GRADO DE DEPENDENCIA

"En Espafia, el 75% de los afectados por una enfermedad rara tienen algin grado
de dependencia y mas del 50% de los afectados precisan apoyo en su vida
diaria”, sefial6 el doctor Aledo, quien recordé que las enfermedades neurolégicas
raras también suelen tener un "impacto significativo' en la calidad de vida de los
pacientes y sus familias. "Las limitaciones fisicas, cognitivas y emocionales
pueden afectar las actividades diarias, pero también las relaciones personales y
la capacidad para trabajar’, agrego.

Otro aspecto en comun de todas las enfermedades raras es el retraso en el
diagnéstico. En Espafia, una persona afectada por una enfermedad rara tarda de
media unos cinco afios en obtener un diagnéstico y el 20% tarda hasta diez afios
en ser diagnosticado.

“Debido a su rareza y, a menudo, a la falta de conocimiento sobre estas
enfermedades, el diagndstico puede ser complicado, ya que se tiende a
descartar otras causas mas comunes antes de sospechar de una enfermedad
rara”, comento este especialista.

Por ello, abog6 por que "se impulsen los centros de referencia para el
tratamiento de estas patologias”, y la formacion especifica para los
profesionales sanitarios, va que el impacto de la demora en el diagndstico
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Enfermedades raras: acabar con el
retraso diagnéstico, pero también con la
falta de apoyo emocional

PUBLICADO EL 29 DE FEBRERO DE 2024 A LAS 9:59 POR SOMOS PACIENTES

Asociaciones, Enfermedades COMENTAR

raras

El Dia Mundial de la Enfermedades Raras es una efeméride destinada a tratar de
concienciar sobre los importantes desafios que suponen las enfermedades raras. Estos
no solo incluyen el retraso diagndstico o la limitacion en la disponibilidad de tratamientos.
La falta de apoyo emocional es un importante reto que sigue afectando a los pacientes,
a sus familiares y a los propios sanitarios. Y es que, dado que estas enfermedades son
poco comunes, puede ser dificil encontrar un entorno donde las personas afectadas
puedan conectar con otras que estén pasando por experiencias similares y con las que
compartir sus preocupaciones, miedos, logros y esperanzas. No obstante, existen. Y,
ademas de constituir una poderosa red de apoyo emocional también permiten el
intercambio de informacién, empoderan al paciente y, en muchos casos, trabajan por la
defensa de los derechos de los pacientes.

Es el caso de la Asociacion Espafola de Familiares y Enfermos de Wilson. Esta
asociacion nace del interés de afectados y sus familiares de relacionarse con otros
enfermos con esta misma enfermedad para encontrar apoyo emocional. A dia de hoy, su
principal objetivo es conseguir dar visibilidad a esta enfermedad. Se focalizan en la
comunidad cientifica, para que promuevan la investigacion de cura de la enfermedad
como la diagnosis temprana con un bajo porcentaje de error. Pero también dedican
esfuerzos para dar a conocer la enfermedad entre la poblacién general. Y es que,
defienden que generar conciencia en la poblaciéon permite conseguir incluir el
diagnostico precoz de la enfermedad en las revisiones rutinarias de los nifios y nifias de
nuestro pais.

La enfermedad de Wilson es una patologia de las denominadas raras. Puede mostrar
signos visibles desde los 5 a los 35 afios, pero es susceptible de manifestarse en
cualquier momento de la vida de la persona. El organismo del enfermo, desde su
nacimiento, no metaboliza el cobre que contienen los alimentos, acumulandolo en
organos vitales, actuando con mas dureza sobre el higado y el cerebro. Es una
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enfermedad silenciosa, que se desarrolla lentamente sin sintomas visibles, médicos
expertos estiman que unas 10.000 personas podrian padecerla sin saberlo. La aparicion
de sintomas y signos visibles de la enfermedad supone un deterioro irreparable por los
danos provocados en el higado y sistema nervioso central, como temblores en piernas y
manos que llegan a impedir el desarrollo de las actividades cotidianas, la dificultad para
hablar y moverse con normalidad o el desarrollo de enfermedades de corte psiquiatrico.

Una de cada 30.000 personas en el mundo padece este trastorno metabdlico hereditario,
en el que ambos progenitores deben ser portadores. En Espafia solo 1.000 personas
estan diagnosticados como enfermos de Wilson.

Segun la Asociacion, el diagnéstico temprano de la enfermedad marca la diferencia
entre tener una vida normal, — sujeta a una medicacion de por vida que mantiene los
niveles 6ptimos de cobre en el organismo y una dieta baja en cobre-, o padecer serios
dafos que pueden acabar con la muerte del paciente. Precisamente, el retraso
diagnostico es un aspecto comun a muchas enfermedades raras. En general, la mayoria
de pacientes, familiares y sanitarios se siguen enfrentando a un laberinto diagnéstico
debido a la rareza de estas y la falta de conciencia médica. En ocasiones, se
diagnostican tarde o se confunden con otras patologias; ademas, algunas pueden
requerir pruebas genéticas especializadas, consultas con varios especialistas y
evaluaciones exhaustivas para llegar a un diagnéstico preciso.

En Espafia, una persona afectada por una enfermedad rara tarda de media unos 5 afios
en obtener un diagndstico y el 20% tarda hasta 10 afios en ser diagnosticado. Y la Red
Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurolégicas Raras (ERN-RND), estima
que mas de un 60% de los europeos que padecen una enfermedad neuroldgica rara adn
no han sido diagnosticados.

“Debido a su rareza y, a menudo, a la falta de conocimiento sobre estas enfermedades,
el diagnostico puede ser complicado, ya que se tiende a descartar otras causas mas
comunes antes de sospechar de una enfermedad rara. Por eso, desde la Sociedad
Espafiola de Neurologia, consideramos imprescindible que se impulsen los centros de
referencia para el tratamiento de estas patologias asi como la formacion especifica para
los profesionales sanitarios, ya que el impacto de la demora en el diagndstico significa, a
menudo, un deterioro progresivo de la salud y la calidad de vida de los pacientes”,
comenta Angel Aledo, coordinador del Grupo de Estudio de Neurogenética y
Enfermedades Raras de la Sociedad Espafiola de Neurologia. “Y esto se hace aun mas
acuciante teniendo en cuenta que en la ultima década se han producido importantes
avances en las técnicas diagnosticas. Puesto que el 80% de las enfermedades raras son
de origen genético, la introduccién de la genémica y el descubrimiento de un gran
numero de alteraciones genéticas causantes de las mismas, nos permiten ya
diagnosticar con mayor precisién a un gran niumero de pacientes. Ademas, ya existen
terapias de precision que han demostrado su eficacia para algunos de los diagnésticos
neurogenéticos”.

“En todo caso y a pesar de que se han identificado los genes responsables de muchas
enfermedades raras, en otras, aun no se han conseguido identificar. Aproximadamente,
se estima que actualmente solo se han identificado los genes responsables de un 50%
de las enfermedades genéticas raras, por lo que se hace necesario seguir investigando
en este campo al igual que fomentar la investigacién para desarrollar nuevas terapias
que mejoren la calidad de vida de quienes las padecen”, destaca el Dr. Angel Aledo.

En la ultima década, los proyectos de investigacion en el ambito de las enfermedades
raras han crecido mas de un 80%, y esto ha permitido no sélo identificar la base
genética de muchas enfermedades raras, sino que cada afio aumente el niUmero de
tratamientos disponibles para estos pacientes. “No obstante, el tratamiento disponible
para una gran mayoria de los casos es el sintomatico. Lamentablemente solo entre el 5
y el 10% de las enfermedades raras cuentan actualmente con algun tratamiento
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Enfermedades raras: falta de apoyo emocional |

curativo. Por lo tanto, la investigacion también es crucial para desarrollar mejores
opciones de tratamiento”, concluye el Dr. Angel Aledo.
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Federacion ASEM exige “equidad” en el acceso a la atencion sanitaria
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Federacion ASEM exige “equidad” en el acceso a la atencion sanitaria

https://www.soziable.es/impacto-social/atencion-integral-vital-para-la...

Accion Europeo para las enfermedades raras. En Espaia, se calcula
que hay tres millones de personas que conviven con una enfermedad
rara, de las cuales el grupo mas prevalente es el de las enfermedades
neuromusculares, con alrededor de 60.000 afectados, segun datos de

la Sociedad Espaiiola de Neurologia (SEN).

Teniendo en cuenta esas cifras, el presidente de Federacién ASEM

hizo hincapié en que “todo el mundo merece igualdad de

oportunidades en el acceso a la atencion sanitaria, pero aquellos con
una enfermedad rara se enfrentan a retrasos en los diagnésticos y

falta de equidad en el acceso a los tratamientos, afectando

notablemente a su calidad de vida".

Por ello, Rego anade que "es necesario que se cumplan los principios
de equidad, universalidad y cohesion del sistema sanitario en la
gestion de las enfermedades raras y enfermedades neuromusculares
para que las personas con estas patologias puedan tener acceso a los
mismos tratamientos independientemente de su lugar de residencia”.

Calidad de vida

La atencion integral en el ambito sociosanitario y el adecuado
acompafamiento a las personas afectadas por una enfermedad
neuromuscular a lo largo de todo su ciclo vital impactaria de manera
positiva en su calidad de vida. Ello incluiria el diagnéstico precoz, el
tratamiento coordinado entre los distintos profesionales implicados y

el acceso a terapias, entre otros aspectos.

El presidente de Federacion ASEM recalco, en este sentido, que “las
consultas multidisciplinares favorecen los tratamientos coordinados y
disminuyen asi la carga asistencial y el sufrimiento para las personas

con enfermedades neuromusculares y sus familias”.
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El 65% de las enfermedades raras son “graves e invalidantes”

Afectan a 3 millones de personas en Espana y la mitad de ellas son enfermedades
neurologicas

Se considera que una enfermedad es rara cuando afecta "a menos de una de cada 2.000
personas"
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El 65% de las enfermedades raras son “graves e invalidantes” https://www.telemadrid.es/salud/El-65-de-las-enfermedades-raras-son...

SERVIMEDIA

COMPARTIR: Compartir enCompartir en () (]
El 65% de las enfermedades raras son “graves e invalidantes” y en casi un
50% de los casos afectan el pronostico vital del paciente. En Espana, el 75%
de los afectados por una patologia poco frecuente tienen algin grado de
dependencia y mas de la mitad precisan apoyo en su vida diaria.

Asi lo constato la Sociedad Espanola de Neurologia (SEN), que destaco que
suponen “un reto” para la sociedad por su “impacto” en la calidad de vida 'y
la necesidad de investigacion y atencion especializada.

Afectan a 3 millones de personas en Espana y la mitad de ellas son
enfermedades neurologicas; ademas, el 20% de los casos de enfermedades
raras o poco frecuentes corresponden a enfermedades neuromusculares.

Se considera que una enfermedad es rara cuando afecta "a menos de una de
cada 2.000 personas", aunque mas del 80% de las enfermedades raras que se
han registrado en la base de datos europea sobre enfermedades rarasy
medicamentos huérfanos afectan a menos de una persona por cada millon
de habitantes.

Tratamiento pionero en Alcorcon para atajar el sindrome del sangrado nasal
(https://www.telemadrid.es/programas/telenoticias-1/Tratamiento-
pionero-en-Alcorcon-para-atajar-el-sindrome-del-sangrado-
nasal-2-2646955296--20240228025522.html)

Segun la SEN, se estima que" entre el 6% y el 8% de la poblacion espanola”
puede verse afectada por una enfermedad rara en algiin momento de su
vida. Ello supone que, aunque individualmente estas enfermedades pueden
ser poco frecuentes, "colectivamente afectan a un nimero muy importante de
personas". Solamente en Espana afectan a alrededor de 3 millones de
personasy, en todo el mundo, a mas de 400 millones.

LA MITAD SON NEUROLOGICAS X

“Se han descrito mas 7.000 enfermedades raras, de las que casi el 50% son
enfermedades neurologicas y, entre aquellas que no lo son, es comin que se
desarrolle algin tipo de sintomatologia de caracter neurologico”, explico el
doctor Angel Aledo Serrano, coordinador del Grupo de Estudio de
Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Espanola de Neurologia.
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“Las enfermedades neurologicas raras son enfermedadeg poco comunes_que
afe EOYRPBTRistem & ABNABEEI] BEHeRITARAKL E@fgenéticé, degenerativa@, al
igual que ocurre con el resto de enfermedades raras suelen ser cronicas,
graves, incapacitantes o incluso ponen en riesgo la vida de los pacientes”,
subrayo.

Dentro de las enfermedades neurologicas raras se agrupan un nimero muy
importante de distintos tipos de patologias. Los sintomas varian
considerablemente dependiendo del trastorno especifico, pero son
habituales los problemas de movimiento, la pérdida de funciones cognitivas,
debilidad muscular, problemas de coordinacion, crisis epilépticas o
problemas sensoriales.

La realidad detras de las enfermedades ultra raras: "No queremos estar
solos" (https://www.telemadrid.es/salud/La-realidad-detras-de-las-
enfermedades-ultra-raras-No-queremos-estar-
s0los-0-2646935301--20240228111600.html)

Ademas, mas del 35% de las personas con enfermedades raras muestran los
primeros sintomas de su enfermedad en la infancia o la adolescencia y se
estima que el 90% de las enfermedades raras pediatricas tienen
manifestaciones neurologicas relevantes. Asimismo, las enfermedades raras
son "responsables del 35% de los fallecimientos de ninos menores de un ano
y de mas del 10% de las muertes de 1a 15 anos".

GRADO DE DEPENDENCIA

"En Espana, el 75% de los afectados por una enfermedad rara tienen algun
grado de dependencia y mas del 50% de los afectados precisan apoyo en su
vida diaria”, senalo el doctor Aledo, quien recordo que las enfermedades
neurologicas raras también suelen tener un "impacto significativo" en la
calidad de vida de los pacientes y sus familias. "Las limitaciones fisicas,
cognitivas y emocionales pueden afectar las actividades diarias, pero
también las relaciones personales y la capacidad para trabajar", agrego.

Otro aspecto en comun de todas las enfermedades raras es el retraso en el
diagnostico. En Espana, una persona afectada por una enfermedad rara tarda
de media unos cinco anos en obtener un diagnostico y el 20% tarda hasta
diez anos en ser diagnosticado.
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El 65% de las enfermedades raras son “graves e invalidantes” https://www.telemadrid.es/salud/El-65-de-las-enfermedades-raras-son...

“Debido a su rareza y, a menudo, a la falta de conocimiegto sobre estas
enfEMiTetfiles, e (NHBREST L POERIOIEH BiRado, yaé.le se tiende a8
descartar otras causas mas comunes antes de sospechar de una enfermedad
rara”, comento este especialista.

Por ello, abogo por que "se impulsen los centros de referencia para el
tratamiento de estas patologias", y la formacion especifica para los
profesionales sanitarios, ya que el impacto de la demora en el diagnostico
significa un "deterioro progresivo" de la salud y calidad de vida de los
pacientes.

Madrid Mejora Tu Vida celebra el Dia Mundial de las Enfermedades Raras
homenajeando a familias cuidadoras (https://www.telemadrid.es/
programas/madrid-mejora-tu-vida/Madrid-Mejora-Tu-Vida-celebra-el-Dia-
Mundial-de-las-Enfermedades-Raras-homenajeando-a-familias-
cuidadoras-2-2645755418--20240224020000.html)

“Puesto que el 80% de las enfermedades raras son de origen genético, la
introduccion de la genomica y el descubrimiento de un gran nimero de
alteraciones genéticas causantes de las mismas, nos permiten ya diagnosticar
con mayor precision a un gran niumero de pacientes. Ademas, ya existen
terapias de precision que han demostrado su eficacia para algunos de los
diagnosticos neurogenéticos”, remacho.

Temas
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embargo, en determinados casos, puede empeorarlo.

29 de febrero 2024, 08:51hs

Mucﬁas parejas eligen dormir abrazadas. (Foto: Adobe Sto;:k)
® @

Para muchos, encontrar una pareja se volvié una tarea dificil y, en caso de ya tener una, mantener la relacién conlleva
ciertos habitos que tenemos que tener. La buena noticia es que de acuerdo a como dormimos tenemos mds o
menos probabilidades de que la relacion funcione. Segun diferentes estudios cientificos revisados por la Sociedad
Espafiola de Neurologia, el suefio puede condicionar nuestra pareja o, del mimo modo, nuestra pareja puede influir

en el suefio.
“Se han encontrado diversas evidencias cientificas de que el cronotipo, o lo que es lo mismo, la inclinacién bioldgica
a dormir en unos horarios y estar despierto y alerta en otros, puede determinar encontrar pareja”, sefiala Ana

Fernandez Arcos, coordinadora del Grupo de Estudio de Trastornos de la Vigilia y Suefio de la Sociedad Espafiiola de
Neurologia (SEN).

-EPUBS ADVERTISEMENT-

1de 6 29/02/2024, 16:54



Por qué la forma de dormir influye en el éxito de una pareja, segun la ... https://tn.com.ar/salud/noticias/2024/02/29/1a-forma-de-dormir-influy...

Segun una encuesta, 5 de cada 10 personas duermen con la pareja. (Foto: Adobe Stock)

La especialista indicé que dos personas con cronotipos extremadamente opuestos, que son muy matutinas o
vespertinas, dificilmente convergirdn debido a la escasa coincidencia en su tiempo libre en lugares comunes.
También dijo que vio que, en las parejas con preferencias horarias distintas, puede haber dificultades en la
convivencia por querer adaptarse, siendo complicado si uno de ellos debe forzar los horarios de suefio afectando al
descanso.

-EPUBS ADVERTISEMENT-

En esos casos, pueden darse problemas de suefio y de funcionamiento de la pareja. Por
son mas afines las parejas con un cronotipo similar debido a que sera mas facil que teng

comunes.
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Mejor calidad de sueio

Mas alla del éxito o no para encontrar pareja, otros estudios sefialan que existe una mejor calidad de suefio cuando
las personas duermen juntas, principalmente los jévenes. Esto es asi porque, a pesar de que puedan darse mas
despertares y que haya un tiempo total de suefio menor, la realidad es que es mejor para la arquitectura de suefio,
con incremento alrededor del 10% en la duracién de la fase de suefio REM.

Ademads, dormir en pareja también parece favorecer el vinculo, la intimidad y el sentido de seguridad y proteccion.
Este habito implica rutinas compartidas, por lo que algunos estudios apuntan a que dormir juntos también podria
tener un efecto protector en el desarrollo y mantenimiento del insomnio en parejas que mantienen rutinas
saludables como tener una alimentacién equilibrada, hacer ejercicio o no fumar.

Dormir en pareja también parece favorecer el vinculo. (Foto: Adobe Stock)

“Por el contrario, las parejas que duermen juntas durante afos y deciden separarse de cama o incluso de habitacién
presentan un cambio importante de su ritual de ir a dormir que puede ser en cierta manera disruptor. Es cierto que
dormir juntos implica una expectativa social de un comportamiento de pareja o matrimonio considerado adecuado,
pero dormir separados no deberia ser indicativo de una pareja rota o desapegada, sino que debe surgir tras tener un
didlogo acerca de como mejorar de forma individual el suefio y para tener una relacion mas satisfactoria”, comenta
Celia Garcia Malo, vocal del Grupo de Estudio de Trastornos de la Vigilia y Suefio de la Sociedad Espafiola de
Neurologia (SEN).

Lo malo también se pega -EPUBS ADVERTISEMENT-

Lo que si esta ampliamente estudiado es que cuando un miembro de la pareja sufre un t
complicar el descanso de la otra persona. Por ejemplo, los compafieros de cama de pers
apneas obstructivas del suefio pueden presentar dificultades para conciliar el suefio y m

cefalea o somnolencia.
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4 de 6

“Se ha observado que el hecho de estar en una relacion y que la pareja apoye puede ser un punto clave para aceptar
que se sufre algun tipo de trastorno del suefio y, estos pacientes, suelen adaptarse mejor al tratamiento. Por lo tanto,
los compafieros de cama pueden ser fundamentales en la identificacion de los trastornos de suefio no percibidos
por el propio paciente, de la misma forma en la que también estan relacionados con el éxito del tratamiento, ya que
de él también dependera su propio descanso”, dijo Garcia Malo.

Lee también Un estudio cientifico determino de qué lado hay que dormir para descansar mejor

La experta indico que es importante que, ante una alteracion del suefio percibida por la persona o por la pareja con
sospecha de un trastorno de suefio, se consulte con un especialista para buscarle solucion. “En conclusién,
podemos decir que los estudios realizados parecen apuntar a que dormir en pareja aporta beneficios emocionales,
aunque puede resultar complicado en situaciones de diferentes cronotipos o en presencia de trastornos de suefio”,
destaco Fernandez Arcos.

Mejorar el descanso debe ser una prioridad

Las especialistas sefialaron que, aunque lamentablemente los problemas del suefio hayan sido normalizados o
culturalmente aceptados, mejorar el descanso tiene que ser una prioridad para todos porque el suefio es esencial
para la salud, tanto para la persona que sufre un trastorno como para su compafiero de cama.

En las consultas, vieron cdmo una correcta identificacién y tratamiento de los trastornos de conducta durante el
suefio, como el sonambulismo o el trastorno de conducta de suefio REM, puede evitar los despertares bruscos o,
incluso, lesiones (un hematoma, un arafiazo, por ejemplo) realizadas de forma involuntaria por el paciente.
“Cualquier persona que no consiga tener un suefio reparador o sospeche de algin problema en su suefio, tanto suyo
como de su pareja, deberia consultar con su médico, dijeron.

:Querés recibir mas informacion de Con Bienestar?

Suscribite aca

Ingresa tu email

Suscribirme

Desde la SEN se recuerda que dormir en pareja también implica adaptar el ambiente mas adecuado para el
descanso, entre lo que se incluye la eleccion de la ropa de la cama, la temperatura o las condiciones de oscuridad
del dormitorio. Es recomendable que el ambiente sea mas bien fresco y mantener oscuridad, favoreciendo el
silencio en esa zona de la casa.

Temas de la nota -EPUBS ADVERTISEMENT-
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