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NEUROLOGÍA

En Europa, una  se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a menos de 1 persona por cada 2.000
habitantes, aunque más 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 1 persona por cada millón de
habitantes. 

Dietas Fitness Cuidamos tu salud Vida Equilibrium

Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su patología con un neurólogo al
menos una vez al año.
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Sin embargo, aunque cada enfermedad rara individualmente tenga una prevalencia baja, el número de personas que
padecen actualmente alguna enfermedad rara es muy alto. Se estima que las enfermedades raras afectan
aproximadamente al 6% de la población. Esto equivale a más de 400 millones de personas en todo el mundo. 

Y no solo eso. Los neurólogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son consideradas como neurológicas es
muy común que produzcan algún síntoma neurológico. Un ejemplo de ello es que el 90% de las enfermedades pediátricas
de este tipo tienen manifestaciones neurológicas relevantes. 

En España, unos 3 millones de personas padecen alguna de las más de 7.000 enfermedades raras que se han
descrito hasta la fecha.
Según los datos que facilita la , casi el 50% de ellas son Sociedad Española de Neurología (SEN) enfermedades
neurológicas.
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Esta cifra es altísima en opinión de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que más del 35% de las personas con
enfermedades raras muestran los primeros síntomas de su enfermedad en la infancia o la . 

No es de extrañar, por lo tanto, que neurología sea la especialidad médica que más demandan los pacientes y familiares
con enfermedades raras, y que más de un 45% de ellos necesite consultar su enfermedad con un neurólogo, al menos
una vez al año.

Como explica el doctor Ángel Aledo Serrano, Coordinador del 
:

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

adolescencia

Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades
Raras de la SEN
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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 común que las enfermedades raras tengan algún tipo de sintomatología neurológica”, añade el
experto. Y las manifestaciones serían:

Los datos de las enfermedades raras son más que preocupantes:

Además, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnóstico, por la falta de tratamiento y por la
falta de investigación. Aunque esto está cambiando algo en los últimos años.

“Las enfermedades neurológicas raras son difíciles de diagnosticar, principalmente porque las pruebas necesarias,
mayoritariamente genéticas, así como la experiencia clínica para identificarlas, no está ampliamente disponible”, señala el
doctor Aledo. 

“La  estima que más de un 60% de los
europeos que padecen una enfermedad neurológica rara aún no han sido diagnosticados, lo que genera una brecha
diagnóstica”, añade.

 El doctor Ángel Aledo hace también énfasis en que:

Causas genéticas
Procesos infecciosos o inmunológicos
Causas aún desconocidas.

“Crisis epilépticas
Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
Afectación de músculos, coordinación o nervios periféricos”.

El 85% de las enfermedades raras son crónicas
El 65% generan discapacidad
En casi un 50% de los casos afectan el pronóstico vital del paciente
Son las responsables del 35% de los fallecimientos de niños menores de un año y de más del 10% de las muertes de
1 a 15 años. 

Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurológicas Raras (ERN-RND)

“Esta brecha diagnóstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades raras, sean neurológicas o no."
"Actualmente, desde el inicio de los síntomas de una enfermedad rara hasta el diagnóstico, discurren unos 5 años,
tiempo durante el cual las personas afectadas visitan a aproximadamente unos siete profesionales distintos."
"El impacto de la demora en el diagnóstico 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 diagnóstico”.
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Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algún tratamiento curativo, y este
número se incrementa año a año, con nuevos ensayos clínicos de terapias génicas y avanzadas que cambiarán el
horizonte de las personas con enfermedades raras neurológicas en los próximos años.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el tratamiento de estas
patologías, la divulgación y la formación específica para los profesionales sanitarios y la investigación en enfermedades
raras. Ya que si bien, en la última década, los proyectos de investigación en el ámbito de las enfermedades raras han
crecido más de un 80%, queda aún muchísimo por avanzar”, concluye el neurólogo. 

TEMAS

“La brecha diagnóstica es más relevante aún en los últimos años, puesto que existen terapias de precisión que han
demostrado su eficacia para algunos de los diagnósticos neurogenéticos. No podemos hacer medicina de precisión si
no existe antes un diagnóstico de precisión, y sabemos que un tratamiento precoz mejora el pronóstico futuro para
estos pacientes”. 
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Cada año 1.200 personas sufren una
encefalitis de origen vírico

Diario de Sevilla

4-5 minutos

La encefalitis consiste en la inflamación del tejido cerebral, que

también puede afectar a estructuras próximas como las

meninges (meningoencefalitis) o la médula espinal (mielitis o

encefalomielitis). Existen encefalitis causadas por agentes

tóxicos, y cada vez se identifican un mayor número de

anticuerpos que pueden provocar encefalitis (encefalitis

inmunomediadas). Este tipo de encefalitis requiere un

tratamiento específico que, en muchos casos, resulta eficaz. Sin

embargo, la causa más común de encefalitis sigue siendo la

infecciosa, y hay numerosos agentes patógenos que pueden

desencadenarla, como virus, bacterias, hongos, etc.

Los virus son los causantes más frecuentes, y hasta la

fecha se han identificado más de 100 virus capaces de infectar

el sistema nervioso central. En España, 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. Además, los

virus del sarampión, las paperas, la polio o la rubeola

también pueden causar encefalitis grave en personas no

vacunadas.

El pasado jueves se celebró el Día Mundial de la Encefalitis,

Cada año 1.200 personas sufren una encefalitis de origen vírico about:reader?url=https%3A%2F%2Fwww.diariodesevilla.es%2Fsal...

1 de 3 29/02/2024, 16:49



una enfermedad que, según datos de la Sociedad Española de

Neurología (SEN), cada año padecen alrededor de 1.200

personas en España. La encefalitis puede afectar a personas

de todas las edades, pero es más común en niños pequeños,

adultos mayores y en personas con el sistema inmune

debilitado. La doctora Marta Guillán, secretaria del Grupo de

Estudio de Neurología Crítica e Intensivista de la Sociedad

Española de Neurología, 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 España ronda entre el 5% y el 20% de los casos, pero

que además puede dejar secuelas en más del 20% de las

personas que sobreviven. “Por lo tanto, la encefalitis es una

emergencia médica y se debe buscar atención médica urgente

ante cualquier sospecha”, subraya. La evolución de la

encefalitis dependerá 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 diagnósticas han permitido orientar

mejor los tratamientos

Por lo tanto, la clave para mejorar el pronóstico de la encefalitis

es su detección 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 últimos

años se han producido avances en los métodos diagnósticos, 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 idóneo para cada caso depende en muchos casos

de la causa subyacente”, comenta Guillán.
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“En España, y gracias a la vacunación y a la higiene, hemos

tenido la suerte de observar cómo, en las últimas décadas, los

casos de encefalitis infecciosa han ido descendiendo

progresivamente. Antiguamente, virus que causaban

enfermedades que eran muy frecuentes, como por ejemplo el

sarampión, las paperas o la rubéola, generaban anualmente

muchos casos de encefalitis graves. Hoy en día, gracias a la

inmunización, sólo lo hacen en personas no vacunadas y es

esperanzador saber que la inmunoterapia es cada vez más

eficaz en el tratamiento de estas encefalitis”, subraya la Dra.

Guillán.

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 diagnóstico de los casos de encefalitis autoinmunes

asociados a factores genéticos, ambientales y a otros

factores como la contaminación 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 proteínas del propio organismo,

como receptores de neurotransmisores o proteínas de la

superficie neuronal. Esto puede provocar la aparición de

síntomas neuro-psiquiátricos 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 niños y adultos jóvenes.
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Nueva vía contra la migraña

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, ¿y

qué pasa si todos los planes se ven una y otra vez afectados

por los síntomas de alguna patología? ¿Qué pasa si esa

patología 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 migraña en España, una patología que afecta al

siete por ciento de los hombres españoles y a más del 17 por

ciento de las españolas. No obstante, el 80 por ciento de las

pacientes son mujeres, especialmente entre los 20 y los 40

años, precisamente una etapa de la vida de mayor actividad.

Así, la migraña repercute directamente en todas las esferas

de la vida de estas mujeres, que sin previo aviso se ven

paralizadas por crisis que van más allá del dolor de cabeza, y

que se traducen en sensibilidad a los estímulos externos, como

la luz, el ruido e incluso los olores. Todo ello unido al dolor,

habitualmente pulsátil, como un latido, que suele ser

unilateral y cuya intensidad es tal que también se relaciona con

náuseas o vómitos. Un dolor que empeora con cualquier
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movimiento, y que puede durar entre 4 y 72 horas y que volverá

a aparecer de forma recurrente, sin saber cómo evitarlo. Todo

ello supone que la migraña sea la segunda causa de

discapacidad a nivel global y la primera en mujeres entre 15 y

49 años, según la Organización Mundial de la Salud.

Hasta ahora, estas pacientes tenían 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 más recurrente, tratamientos preventivos que tratan

de disminuir tanto el número de crisis, como la duración e

intensidad de las mismas.

Sin embargo, desde este enero, cuentan con una nueva

opción terapéutica que llega a España de la mano de Pfizer,

después de haber sido aprobada en más de 40 países. Se trata

de rimegepant, un antagonista del receptor del péptido

relacionado con el gen de la calcitonina (CGRP) que se

administra por vía oral. Tal y como informan desde Pfizer,

rimegepant, Vydura en su nombre comercial, está indicado para

el tratamiento agudo de la migraña con o sin aura en

adultos y para el tratamiento de la migraña episódica en

adultos que presentan al menos cuatro crisis de migraña al

mes. Es decir, un solo tratamiento incluye por primera vez

ambas indicaciones.

Pero no es la única mejora que presenta. Como explica Jesús

Porta-Etessam, jefe de Neurología en el Hospital Clínico San

Carlos y presidente de la Sociedad Española de Neurología

(SEN) se trata de un tratamiento dirigido a la propia

fisiopatología de la migraña, mientras que muchas terapias que

se venían utilizando hasta el momento, en realidad tenían otras
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indicaciones y resultaban lograr beneficios para la migraña sin

saber por qué. Esto se ha traducido en una mejora de los

efectos secundarios y también en una mejora de los

síntomas. “Un porcentaje de los pacientes tratados con

analgésicos acaba desarrollando otro tipo de cefaleas debido a

este uso continuado de la medicación, en cambio este nuevo

tipo de tratamientos ha demostrado que logra reducir el número

de dolores de cabeza”, subraya el doctor Porta-Etessam.

En concreto, esta nueva opción terapéutica permite reducir el

dolor durante las dos primeras horas tras la administración

con un alivio sostenido de hasta 48 horas sin necesidad de

medicación de rescate. Todo ello acompañado de un efecto

sobre la reducción de los días de migraña al mes,

concretamente de 6,2 días de reducción media global respecto

al inicio en el número de días de migraña al mes.

A esta idea, José Chaves, director Médico de Pfizer España, le

añade que muchos pacientes que no respondían a tratamientos

anteriores han logrado beneficios con esta nueva terapia. Todo

ello sumado a la reducción de efectos secundarios, supondrá

menos abandonos de la medicación y la posibilidad de

pacientes con mayor adherencia y mayor calidad de vida.
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Mantener la vitalidad y la salud cerebral de años atrás es una de esas

preocupaciones más habituales en la población española y en la sociedad en

general sobre todo con el paso de los años 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 memorización de cifras o

textos, la lectura, los cálculos y, sobre todo, una buena alimentación saludable.

Una alimentación en la que las especias y el café podrían ser las grandes aliadas,

según el neurólogo 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 azúcar.

Te contamos de cuál se trata.
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Recomendado por

Crawford recomienda incorporar ciertas especias en el café para potenciar los

beneficios para la salud cerebral. Entre ellas encontramos la cúrcuma, cuyo

compuesto activo es la curcumina, conocida por sus propiedades

antiinflamatorias y antioxidantes, beneficiosas para reducir la inflamación y

el daño oxidativo en el cerebro.

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 salmón en España 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 función cognitiva

al reducir la inflamación y el estrés oxidativo, contribuyendo al equilibrio de

neurotransmisores esenciales para la concentración y la agilidad cognitiva.

Romero, poderoso analgésico
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La nuez moscada también es apreciada, especialmente en los meses más fríos, y

es otra de las sugerencias de Crawford, quien destaca sus propiedades

neuroprotectoras, capaces de mejorar la memoria y prevenir la degeneración de

las vías neuronales. Además, tiene efectos positivos en el estado de ánimo,

contribuyendo a un estado mental más concentrado y positivo.

Aunque pueda sonar extraño, la pimienta negra puede ser otro de esos

grandes aliados para el café ya que, además de aportar un sabor único a esta

bebida, también mejora la absorción de la curcumina. Esto no solo amplifica los

beneficios de la curcumina para el cerebro, sino que también mejora la digestión

y la absorción de nutrientes.

Puede que jamás 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

podría aportar a tu taza diaria de café.

Pero, de entre todas las recomendaciones, hemos querido destacar una especia

muy apreciada en España por sus importantes beneficios para la salud.

[El nuevo sustituto del yogur que arrasa en Mercadona: cargado de probióticos
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y proteínas]

Hablamos de uno de los ingredientes más apreciados en nuestro país y que este

experto también ha resaltado, no sólo por su delicioso sabor y aroma, sino

por ser un importante aliado para nuestro cerebro.

Se trata, por si aún 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 calorías y

recomiendan los expertos]

Este ingrediente también tiene la capacidad de regular los niveles de azúcar,

un factor crucial para preservar la función cognitiva y prevenir enfermedades

neurodegenerativas.

A estas caraterísticas únicas se unen los beneficios que la canela puede llegar a

aportar en la pérdida de peso.

Esta versátil especia ofrece varios e importantes beneficios para la salud,

más allá de la mejora en la función cerebral. Aquí 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 protección de las células

contra el daño causado por los radicales libres.

Regulación de los niveles de azúcar: 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 azúcar. Esto podría ser beneficioso para

las personas con diabetes tipo 2 o aquellas en riesgo de desarrollar

resistencia a la insulina.

Propiedades antiinflamatorias: la canela tiene propiedades
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Propiedades antiinflamatorias: la canela tiene propiedades

antiinflamatorias que pueden ayudar a reducir la inflamación en el

cuerpo. Esto es relevante para la prevención de enfermedades crónicas

relacionadas con la inflamación.

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 antifúngicas, lo que la hace útil para

combatir infecciones y ayudar en la preservación de alimentos.

Alivio de malestares digestivos: la canela puede ayudar a aliviar

malestares digestivos como la indigestión y los gases gracias a sus

propiedades carminativas y antiinflamatorias.

SIGUE LOS TEMAS QUE TE INTERESAN

Recomendado por
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“Se experimentan a la vez las consecuencias de una demencia, del párkinson,

del Alzheimer…”. Tan desgarrador como cierto. Sara González es

vicepresidenta de la Fundación Española de Priónicas, grupo de

enfermedades catalogadas como ‘raras’; aquellas que, para la Organización

Mundial de la Salud (OMS), ostentan un prevalencia menor a cinco casos

por 10.000 habitantes. Hasta la fecha, se han descrito más de 7.000. En

España, tres millones de personas luchan contra alguna de ellas, según datos de

la Sociedad Española de Neurología.

Atendiendo a los registros oficiales, hallamos alrededor de 150 diagnósticos de

priónicas al año en nuestro país. “Es una sentencia. No hay cura

actualmente. En un Creutzfeldt-Jakob, la esperanza de vida suele ser de

ocho semanas”. Hiela procesar la información que González desgaja para El

Independiente. Con una serenidad empapada de precisión, ahonda en la

procelosa realidad de una condena para la que, impenitentemente, buscan,

acaso, una suerte de apelación. El objetivo es esmerilar la daga; en este 29 de

febrero, Día Mundial de las Enfermedades Raras, y en cada latido del

almanaque, para lograr el día en que la noche asuste mucho menos. 
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Pregunta: ¿Cómo es vivir con una enfermedad rara?

Respuesta: Sobre todo, está marcado por la impotencia. Una vez que lo

asumes, tarea compleja, aparece la falta de información, que te lleva a un

camino lleno de muros. Eso te hace sentir abandonado por el Sistema Nacional

de Salud (SNS). Sí, existen muchas enfermedades raras y es imposible que los

médicos conozcan todas, pero las personas afectadas y sus familias necesitan

muchas respuestas. 

P: ¿Y a nivel social?

R: En España, se ha asimilado el concepto de enfermedad rara como algo

socialmente negativo. Unas décadas atrás, a las personas afectadas por una

enfermedad rara o sin nombre, en muchos casos, se las mantenía ocultas en

casa.  Se identificaban erróneamente como demencia o locura. Actualmente,

creo, el no mostrarlo o expresarlo sigue estando a la orden del día. Si se trata ya

de un tema neurodegenerativo o mental el tabú resulta mayor. 
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P: ¿En qué consiste la enfermedad priónica? 

R: Son enfermedades neurodegenerativas de carácter terminal para las que no

hay ningún tratamiento ni prevención ni cura a día de hoy. En humanos, hay

tres: Creutzfeldt-Jakob, insomnio familiar fatal y síndrome de Gerstmann-

Sträussler-Scheinker. Afecta indistintamente a mujeres y hombres. La horquilla

de edad con más registros es de 55 a 65 años. Aunque, en nuestro país, ha

atacado hasta a adolescentes. En suma, un cóctel de todas las enfermedades

neurodegenerativas conocidas. Se experimentan a la vez las consecuencias de

una demencia, del párkinson, del Alzheimer… 

P: Estremece el calado de la descripción. Una realidad

constrictora…

R: He de ser clara. No hay ningún caso de cura para la enfermedad priónica, a

día de hoy. Ni para frenar su vertiginoso ritmo. De las más crueles, una
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sentencia. 

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

R: Correcto. Y el 15 restante es de carácter genético. La única diferencia es que

se traspasa de padres a hijos al 50%. Si te afecta, siempre se desarrollará, 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 priónicas genéticas es España. El País Vasco está

muy afectado, pero también lo hay en Barcelona, Madrid, Jaén, Galicia… 

P: ¿Qué se sabe de la causa?

R: Todos los mamíferos poseemos una proteína en las membranas neuronales

que, de repente, por una razón que todavía desconocemos pero que

investigamos, muta erróneamente y se expande en forma de espejo por las

proteínas colindantes. Una proteína mutada no causa daños, pero si se van

acumulando rápidamente sí llegan a matar las neuronas. 

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

R: Efectivamente. Dejan al cerebro con el aspecto de una esponja y van

anulando las capacidades y funciones de la parte perjudicada. La degeneración

es rapidísima. Pasados unos días, la persona se queda en una especie de estado

vegetativo. 

Día Mundial de las Enfermedades Raras: ¿qué son las priónicas? https://www.elindependiente.com/sociedad/2024/02/29/las-enfermeda...

5 de 14 29/02/2024, 16:57



P: El 95% de los casos, en su germen, se diagnosticaron como

depresión…

R: Así es. Entre los primeros síntomas, encontramos la apatía, pequeños

despistes, algo que puede ocurrir a cualquiera, y normalmente el médico no

pide pruebas más específicas. Sin embargo, en un par de semanas todo empieza

a acentuarse. Por ejemplo, afecta a la parte que controla el habla, el

movimiento, la función de tragar o la vista… Llega un momento en el que no

tienes ningún tipo de equilibrio y te desconectas del mundo exterior y no eres

consciente de qué te está pasando. Lo único ‘bueno’ de esta enfermedad es que

el sufrimiento emocional dura muy poco. 

P: La letalidad con que ataca sacude el alma…

R: Es duro, pero conviene contarlo. En un Creutzfeldt-Jakob, la más común

entre las priónicas, la esperanza de vida suele ser de ocho semanas. Un

insomnio familiar fatal hasta 18 meses. Así, 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 situación

económica. El afectado necesita dos personas con él. A lo mejor hoy estás

asimilando que tu hijo no puede comer sólidos, pero llega mañana ya ves que el

puré tampoco. Todo es muy rápido.

P: El rol de la Fundación se antoja igualmente clave…

R: Intentamos acompañar 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 salvación. Pero no

podemos, actualmente, darles el mensaje de que se van a curar,
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lamentablemente.

P: Por ahí, la semilla de esperanza es insistir en la investigación…

R: Es la vía.La Fundación sigue apoyando tras la muerte de la persona afectada

dando apoyo psicológico y, si es genética, tomando muestras. Recaudamos

fondos a través de donaciones particulares, empresas y de eventos de carácter

cultural y deportivo. Todo el montante íntegro va a becas de investigación. La

Fundación lleva más de 160.000 euros destinados a tal fin. Se van abriendo

líneas y se va avanzando, pero poco. Deberíamos tener como diez veces más las

líneas de investigación abiertas actualmente.

P: A 29 de febrero de 2024, ¿qué demandáis a las Administraciones

Públicas?

R: Hay algo que salvaría muchísimas vidas en nuestra enfermedad y muchas

otras. La posibilidad y derecho a una reproducción asistida para esas familias

que contraen genéticamente. Eso significaría que erradicaríamos en una sola

generación toda la transmisión y herencia de ese gen. Existe, pero la Seguridad

Social no lo reconoce para las enfermedades priónicas.

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

R: A nosotros no nos llega nunca a tiempo. Tendría que ser automática en

algunas enfermedades con estas características, desde el minuto uno del

diagnóstico. 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 más diagnósticos de

enfermedades que se catalogan como raras y que son igual o peor que las que

tenemos más familiarizadas. Y nadie está libre de padecerlas. Detrás de cada

diagnóstico hay un nombre y una vida. Y una familia. 
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NEUROLOGÍA

El 50% de las enfermedades raras son neurológicas

Dietas Fitness Cuidamos tu salud Vida equilibrium Consulta del doctor Vidal

Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su patología con un neurólogo al
menos una vez al año.

29 FEB 2024 14:05 Actualizada 29 FEB 2024 14:30
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En Europa, una  se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a menos de 1 persona por cada
2.000 habitantes, aunque más 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 1 persona por cada millón
de habitantes. 

Sin embargo, aunque cada enfermedad rara individualmente tenga una prevalencia baja, el número de personas que
padecen actualmente alguna enfermedad rara es muy alto. Se estima que las enfermedades raras afectan
aproximadamente al 6% de la población. Esto equivale a más de 400 millones de personas en todo el mundo. 
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Y no solo eso. Los neurólogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son consideradas como neurológicas
es muy común que produzcan algún síntoma neurológico. Un ejemplo de ello es que el 90% de las enfermedades
pediátricas de este tipo tienen manifestaciones neurológicas relevantes. 

Esta cifra es altísima en opinión de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que más del 35% de las personas con
enfermedades raras muestran los primeros síntomas de su enfermedad en la infancia o la . 

No es de extrañar, por lo tanto, que neurología sea la especialidad médica que más demandan los pacientes y familiares
con enfermedades raras, y que más de un 45% de ellos necesite consultar su enfermedad con un neurólogo, al
menos una vez al año.

Como explica el doctor Ángel Aledo Serrano, Coordinador del 
:

En España, unos 3 millones de personas padecen alguna de las más de 7.000 enfermedades raras que se han
descrito hasta la fecha.
Según los datos que facilita la , casi el 50% de ellas son Sociedad Española de Neurología (SEN) enfermedades
neurológicas.

adolescencia

Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades
Raras de la SEN
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Tener un Volkswagen está más cerca que nunca.
VW Vehículos de Ocasión Patrocinado

Descúbrelo

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

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 común que las enfermedades raras tengan algún tipo de sintomatología neurológica”, añade el
experto. Y las manifestaciones serían:

Causas genéticas
Procesos infecciosos o inmunológicos
Causas aún desconocidas.

“Crisis epilépticas
Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
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Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar con un neurólogo.

Los datos de las enfermedades raras son más que preocupantes:

Además, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnóstico, por la falta de tratamiento y por la
falta de investigación. Aunque esto está cambiando algo en los últimos años.

“Las enfermedades neurológicas raras son difíciles de diagnosticar, principalmente porque las pruebas necesarias,
mayoritariamente genéticas, así como la experiencia clínica para identificarlas, no está ampliamente disponible”, señala
el doctor Aledo. 

“La  estima que más de un 60% de los
europeos que padecen una enfermedad neurológica rara aún no han sido diagnosticados, lo que genera una brecha
diagnóstica”, añade.

Afectación de músculos, coordinación o nervios periféricos”.

El 85% de las enfermedades raras son crónicas
El 65% generan discapacidad
En casi un 50% de los casos afectan el pronóstico vital del paciente
Son las responsables del 35% de los fallecimientos de niños menores de un año y de más del 10% de las muertes
de 1 a 15 años. 

Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurológicas Raras (ERN-RND)

“Esta brecha diagnóstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades raras, sean neurológicas o no."
"Actualmente, desde el inicio de los síntomas de una enfermedad rara hasta el diagnóstico, discurren unos 5 años,
tiempo durante el cual las personas afectadas visitan a aproximadamente unos siete profesionales distintos."
"El impacto de la demora en el diagnóstico puede ser significativo, ya que las personas con enfermedades raras a
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 El doctor Ángel Aledo hace también énfasis en que:

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algún tratamiento curativo, y este
número se incrementa año a año, con nuevos ensayos clínicos de terapias génicas y avanzadas que cambiarán el
horizonte de las personas con enfermedades raras neurológicas en los próximos años.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el tratamiento de estas
patologías, la divulgación y la formación específica para los profesionales sanitarios y la investigación en
enfermedades raras. Ya que si bien, en la última década, los proyectos de investigación en el ámbito de las
enfermedades raras han crecido más de un 80%, queda aún muchísimo por avanzar”, concluye el neurólogo. 

TEMAS

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

“La brecha diagnóstica es más relevante aún en los últimos años, puesto que existen terapias de precisión que han
demostrado su eficacia para algunos de los diagnósticos neurogenéticos. No podemos hacer medicina de precisión
si no existe antes un diagnóstico de precisión, y sabemos que un tratamiento precoz mejora el pronóstico futuro
para estos pacientes”. 

NEUROLOGÍA ENFERMEDADES ENFERMEDAD RARA DIAGNÓSTICO SALUD

Comenta esta noticia

PUBLICIDAD

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

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



infobae.com

Día de las Enfermedades Raras: así
es el Síndrome de Prader-Willi, la
afección que provoca un apetito
insaciable y problemas de
comportamiento

C. Amanda Osuna

4-5 minutos

Un doctor observa una radiografía que muestra una

malformación de huesos por una enfermedad rara (Andina)

Un doctor observa una radiografía que muestra una

malformación de huesos por una enfermedad rara (Andina)

El 29 de febrero es el día en el que se conmemora el Día de las

Enfermedades Raras, con el que se pretende concienciar y dar

a conocer la dura realidad a la que se enfrentan cada día estos

pacientes. Son enfermedades crueles, a menudo

discapacitantes (hasta un 65% de ellas) y crónicas (un 85%
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aproximadamente). Se han recogido más de 7.000

enfermedades raras, siendo la mitad de ellas enfermedades

neurológicas y el 20%, neuromusculares.

Según los datos que aporta la Sociedad Española de

Neurología (SEN), tres millones de personas conviven con

una enfermedad rara en nuestro país y entre el 6% y el 8% de

la población puede sufrir una enfermedad de este tipo en algún

momento de su vida. Sin embargo, más del 35% de los

pacientes muestra los primeros síntomas en etapas tempranas,

ya sea en la infancia o en la adolescencia.

Te puede interesar: El primer medicamento contra las migrañas

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

crisis

El Síndrome 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 síntomas que pueden afectar el desarrollo físico, el

comportamiento y la salud en general de quienes la padecen.

La Clínica Mayo explica que este síndrome es causado por la

pérdida de actividad de ciertos genes en el cromosoma 15,

específicamente en la región 15q11-q13. Esta pérdida de

actividad puede deberse a una deleción cromosómica, una

disomía uniparental (cuando ambos cromosomas provienen de

un solo progenitor) o una mutación genética. Como resultado,

los individuos con este síndrome pueden presentar una

variedad de problemas médicos y de comportamiento a lo largo

de sus vidas.

Esta enfermedad afecta a unas 3.000 personas en España y

se caracteriza por la necesidad constante de comer, lo que

requiere un control estricto de la alimentación para prevenir la
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obesidad y otras complicaciones asociadas. La Asociación

Española para el Síndrome de Prader-Willi (AESPW) en

España brinda apoyo, asesoramiento y servicios para familias,

afectados, colegios y profesionales que trabajan con pacientes

con esta enfermedad.

Uno de los síntomas más distintivos del síndrome de Prader-

Willi es la hipotonía neonatal, que se refiere a una falta de

tono muscular al nacer. Esto puede hacer que los bebés con

esta enfermedad parezcan flácidos y tengan dificultades para

alimentarse, lo que puede requerir intervención médica

temprana. A medida que los niños con síndrome de Prader-

Willicrecen, desarrollan un apetito insaciable y problemas

relacionados con la alimentación, ya que nunca se sienten

llenos, lo que puede llevar a la obesidad si no se controla

adecuadamente.

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

trastorno genético que provoca heridas abiertas en el cuerpo

Además de los problemas de alimentación y peso, el síndrome

de Prader-Willi también puede estar asociado con retrasos en

el desarrollo físico y mental, incluyendo dificultades en el

aprendizaje, problemas de comportamiento, baja estatura,

hipogonadismo (bajo desarrollo de los órganos sexuales) y

trastornos del sueño. Es importante que las personas con

síndrome de Prader-Willi reciban evaluación y tratamiento

tempranos para abordar estos problemas y maximizar su

calidad de vida.

El tratamiento del síndrome de Prader-Willi generalmente

requiere un enfoque multidisciplinario que involucre a

diversos profesionales de la salud, incluyendo endocrinólogos,

nutricionistas, genetistas, pediatras, psicólogos y terapeutas
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ocupacionales y del habla. La Clínica Mayo enfatiza la

importancia de una atención coordinada y continua para

abordar las necesidades médicas y de desarrollo de las

personas con síndrome de Prader-Willi a lo largo de sus vidas.
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NEUROLOGÍA

En Europa, una  se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a
menos de 1 persona por cada 2.000 habitantes, aunque más 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 1 persona
por cada millón de habitantes. 

Dietas Fitness Cuidamos tu salud Vida Equilibrium

Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su
patología con un neurólogo al menos una vez al año.

29 FEB 2024 14:05 Actualizada 29 FEB 2024 14:31
Rebeca Gil
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Sin embargo, aunque cada enfermedad rara individualmente tenga una prevalencia baja,
el número de personas que padecen actualmente alguna enfermedad rara es muy
alto. Se estima que las enfermedades raras afectan aproximadamente al 6% de la
población. Esto equivale a más de 400 millones de personas en todo el mundo. 

En España, unos 3 millones de personas padecen alguna de las más de 7.000
enfermedades raras que se han descrito hasta la fecha.
Según los datos que facilita la , casi el 50% deSociedad Española de Neurología (SEN)
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Y no solo eso. Los neurólogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son
consideradas como neurológicas es muy común que produzcan algún síntoma
neurológico. Un ejemplo de ello es que el 90% de las enfermedades pediátricas de este
tipo tienen manifestaciones neurológicas relevantes. 

Esta cifra es altísima en opinión de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que
más del 35% de las personas con enfermedades raras muestran los primeros
síntomas de su enfermedad en la infancia o la . 

No es de extrañar, por lo tanto, que neurología sea la especialidad médica que más
demandan los pacientes y familiares con enfermedades raras, y que más de un 45% de
ellos necesite consultar su enfermedad con un neurólogo, al menos una vez al año.

ellas son enfermedades neurológicas.
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Como explica el doctor Ángel Aledo Serrano, Coordinador del 
:

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

Grupo de Estudio de
Neurogenética y Enfermedades Raras de la SEN
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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 común que las enfermedades raras tengan algún tipo de
sintomatología neurológica”, añade el experto. Y las manifestaciones serían:

Los datos de las enfermedades raras son más que preocupantes:

Además, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnóstico, por la
falta de tratamiento y por la falta de investigación. Aunque esto está cambiando algo
en los últimos años.

“Las enfermedades neurológicas raras son difíciles de diagnosticar, principalmente
porque las pruebas necesarias, mayoritariamente genéticas, así como la experiencia
clínica para identificarlas, no está ampliamente disponible”, señala el doctor Aledo. 

“La 

Causas genéticas
Procesos infecciosos o inmunológicos
Causas aún desconocidas.

“Crisis epilépticas
Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
Afectación de músculos, coordinación o nervios periféricos”.

El 85% de las enfermedades raras son crónicas
El 65% generan discapacidad
En casi un 50% de los casos afectan el pronóstico vital del paciente
Son las responsables del 35% de los fallecimientos de niños menores de un año y
de más del 10% de las muertes de 1 a 15 años. 

Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurológicas Raras (ERN-RND)
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estima que más de un 60% de los europeos que padecen una enfermedad neurológica
rara aún no han sido diagnosticados, lo que genera una brecha diagnóstica”, añade.

 El doctor Ángel Aledo hace también énfasis en que:

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algún
tratamiento curativo, y este número se incrementa año a año, con nuevos ensayos
clínicos de terapias génicas y avanzadas que cambiarán el horizonte de las personas con
enfermedades raras neurológicas en los próximos años.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia
para el tratamiento de estas patologías, la divulgación y la formación específica para los
profesionales sanitarios y la investigación en enfermedades raras. Ya que si bien, en la
última década, los proyectos de investigación en el ámbito de las enfermedades raras
han crecido más de un 80%, queda aún muchísimo por avanzar”, concluye el neurólogo. 

TEMAS

“Esta brecha diagnóstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades
raras, sean neurológicas o no."
"Actualmente, desde el inicio de los síntomas de una enfermedad rara hasta el
diagnóstico, discurren unos 5 años, tiempo durante el cual las personas afectadas
visitan a aproximadamente unos siete profesionales distintos."
"El impacto de la demora en el diagnóstico 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 diagnóstico”.

“La brecha diagnóstica es más relevante aún en los últimos años, puesto que existen
terapias de precisión que han demostrado su eficacia para algunos de los diagnósticos
neurogenéticos. No podemos hacer medicina de precisión si no existe antes un
diagnóstico de precisión, y sabemos que un tratamiento precoz mejora el pronóstico
futuro para estos pacientes”. 

NEUROLOGÍA ENFERMEDADES DIAGNÓSTICO SALUD
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NEUROLOGÍA

El 50% de las enfermedades raras son neurológicas

En Europa, una  se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a menos de 1 persona por cada 2.000

Dietas Fitness Cuidamos tu salud Vida Equilibrium

Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su patología con un neurólogo al
menos una vez al año.
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habitantes, aunque más 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 1 persona por cada millón de
habitantes. 

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

Orphanet

En España, unos 3 millones de personas padecen alguna de las más de 7.000 enfermedades raras que se han
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Y no solo eso. Los neurólogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son consideradas como neurológicas es
muy común que produzcan algún síntoma neurológico. Un ejemplo de ello es que el 90% de las enfermedades pediátricas
de este tipo tienen manifestaciones neurológicas relevantes. 

Esta cifra es altísima en opinión de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que más del 35% de las personas con
enfermedades raras muestran los primeros síntomas de su enfermedad en la infancia o la . 

No es de extrañar, por lo tanto, que neurología sea la especialidad médica que más demandan los pacientes y familiares
con enfermedades raras, y que más de un 45% de ellos necesite consultar su enfermedad con un neurólogo, al menos
una vez al año.

Como explica el doctor Ángel Aledo Serrano, Coordinador del 
:

descrito hasta la fecha.
Según los datos que facilita la , casi el 50% de ellas son Sociedad Española de Neurología (SEN) enfermedades
neurológicas.
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“Las enfermedades neurológicas raras son un amplio grupo de enfermedades que producen cambios en el desarrollo
o degeneración del sistema nervioso, bien por:

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 común que las enfermedades raras tengan algún tipo de sintomatología neurológica”, añade el
experto. Y las manifestaciones serían:

Causas genéticas
Procesos infecciosos o inmunológicos
Causas aún desconocidas.

“Crisis epilépticas
Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
Afectación de músculos, coordinación o nervios periféricos”.
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Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar con un neurólogo.

Los datos de las enfermedades raras son más que preocupantes:

Además, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnóstico, por la falta de tratamiento y por la
falta de investigación. Aunque esto está cambiando algo en los últimos años.

“Las enfermedades neurológicas raras son difíciles de diagnosticar, principalmente porque las pruebas necesarias,
mayoritariamente genéticas, así como la experiencia clínica para identificarlas, no está ampliamente disponible”, señala el
doctor Aledo. 

“La  estima que más de un 60% de los
europeos que padecen una enfermedad neurológica rara aún no han sido diagnosticados, lo que genera una brecha
diagnóstica”, añade.

El 85% de las enfermedades raras son crónicas
El 65% generan discapacidad
En casi un 50% de los casos afectan el pronóstico vital del paciente
Son las responsables del 35% de los fallecimientos de niños menores de un año y de más del 10% de las muertes de
1 a 15 años. 

Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurológicas Raras (ERN-RND)

“Esta brecha diagnóstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades raras, sean neurológicas o no."
"Actualmente, desde el inicio de los síntomas de una enfermedad rara hasta el diagnóstico, discurren unos 5 años,
tiempo durante el cual las personas afectadas visitan a aproximadamente unos siete profesionales distintos."
"El impacto de la demora en el diagnóstico 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 diagnóstico”.
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 El doctor Ángel Aledo hace también énfasis en que:

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algún tratamiento curativo, y este
número se incrementa año a año, con nuevos ensayos clínicos de terapias génicas y avanzadas que cambiarán el
horizonte de las personas con enfermedades raras neurológicas en los próximos años.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el tratamiento de estas
patologías, la divulgación y la formación específica para los profesionales sanitarios y la investigación en enfermedades
raras. Ya que si bien, en la última década, los proyectos de investigación en el ámbito de las enfermedades raras han
crecido más de un 80%, queda aún muchísimo por avanzar”, concluye el neurólogo. 

TEMAS

“La brecha diagnóstica es más relevante aún en los últimos años, puesto que existen terapias de precisión que han
demostrado su eficacia para algunos de los diagnósticos neurogenéticos. No podemos hacer medicina de precisión si
no existe antes un diagnóstico de precisión, y sabemos que un tratamiento precoz mejora el pronóstico futuro para
estos pacientes”. 

NEUROLOGÍA ENFERMEDADES ENFERMEDAD RARA DIAGNÓSTICO SALUD
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NEUROLOGÍA

En Europa, una  se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a
menos de 1 persona por cada 2.000 habitantes, aunque más 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 1 persona
por cada millón de habitantes. 

Dietas Fitness Vida equilibrium Cuidamos tu salud

Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su
patología con un neurólogo al menos una vez al año.
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Sin embargo, aunque cada enfermedad rara individualmente tenga una prevalencia baja,
el número de personas que padecen actualmente alguna enfermedad rara es muy
alto. Se estima que las enfermedades raras afectan aproximadamente al 6% de la
población. Esto equivale a más de 400 millones de personas en todo el mundo. 

En España, unos 3 millones de personas padecen alguna de las más de 7.000
enfermedades raras que se han descrito hasta la fecha.
Según los datos que facilita la , casi el 50% deSociedad Española de Neurología (SEN)
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Y no solo eso. Los neurólogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son
consideradas como neurológicas es muy común que produzcan algún síntoma
neurológico. Un ejemplo de ello es que el 90% de las enfermedades pediátricas de este
tipo tienen manifestaciones neurológicas relevantes. 

Esta cifra es altísima en opinión de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que

ellas son enfermedades neurológicas.
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más del 35% de las personas con enfermedades raras muestran los primeros
síntomas de su enfermedad en la infancia o la . 

No es de extrañar, por lo tanto, que neurología sea la especialidad médica que más
demandan los pacientes y familiares con enfermedades raras, y que más de un 45% de
ellos necesite consultar su enfermedad con un neurólogo, al menos una vez al año.

Como explica el doctor Ángel Aledo Serrano, Coordinador del 
:

-
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Volkswagen Patrocinado
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“Las enfermedades neurológicas raras son un amplio grupo de enfermedades que
producen cambios en el desarrollo o degeneración del sistema nervioso, bien por:
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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 común que las enfermedades raras tengan algún tipo de
sintomatología neurológica”, añade el experto. Y las manifestaciones serían:

Los datos de las enfermedades raras son más que preocupantes:

Además, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnóstico, por la
falta de tratamiento y por la falta de investigación. Aunque esto está cambiando algo
en los últimos años.

Causas genéticas
Procesos infecciosos o inmunológicos
Causas aún desconocidas.

“Crisis epilépticas
Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
Afectación de músculos, coordinación o nervios periféricos”.

El 85% de las enfermedades raras son crónicas
El 65% generan discapacidad
En casi un 50% de los casos afectan el pronóstico vital del paciente
Son las responsables del 35% de los fallecimientos de niños menores de un año y
de más del 10% de las muertes de 1 a 15 años. 
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“Las enfermedades neurológicas raras son difíciles de diagnosticar, principalmente
porque las pruebas necesarias, mayoritariamente genéticas, así como la experiencia
clínica para identificarlas, no está ampliamente disponible”, señala el doctor Aledo. 

“La 
estima que más de un 60% de los europeos que padecen una enfermedad neurológica
rara aún no han sido diagnosticados, lo que genera una brecha diagnóstica”, añade.

 El doctor Ángel Aledo hace también énfasis en que:

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algún
tratamiento curativo, y este número se incrementa año a año, con nuevos ensayos
clínicos de terapias génicas y avanzadas que cambiarán el horizonte de las personas con
enfermedades raras neurológicas en los próximos años.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia
para el tratamiento de estas patologías, la divulgación y la formación específica para los

Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurológicas Raras (ERN-RND)

“Esta brecha diagnóstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades
raras, sean neurológicas o no."
"Actualmente, desde el inicio de los síntomas de una enfermedad rara hasta el
diagnóstico, discurren unos 5 años, tiempo durante el cual las personas afectadas
visitan a aproximadamente unos siete profesionales distintos."
"El impacto de la demora en el diagnóstico 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 diagnóstico”.

“La brecha diagnóstica es más relevante aún en los últimos años, puesto que existen
terapias de precisión que han demostrado su eficacia para algunos de los diagnósticos
neurogenéticos. No podemos hacer medicina de precisión si no existe antes un
diagnóstico de precisión, y sabemos que un tratamiento precoz mejora el pronóstico
futuro para estos pacientes”. 
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profesionales sanitarios y la investigación en enfermedades raras. Ya que si bien, en la
última década, los proyectos de investigación en el ámbito de las enfermedades raras
han crecido más de un 80%, queda aún muchísimo por avanzar”, concluye el neurólogo. 

TEMAS NEUROLOGÍA ENFERMEDADES DIAGNÓSTICO SALUD
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El 22% de los ensayos clínicos en
marcha en España buscan nuevos
tratamientos para enfermedades
raras

SERVIMEDIA

7-9 minutos

MADRID, 29 (SERVIMEDIA)

El 22% de los ensayos clínicos en marcha en España buscan

nuevas terapias para enfermedades raras. Además, uno de

cada tres fármacos con principio activo nuevo autorizados en

Europa en 2023 era huérfano, lo que significa que está indicado

para alguna patología rara o poco frecuente.

Así lo constató Farmaindustria, tras recordar que la industria

farmacéutica española impulsa el 90% de los ensayos clínicos

para este tipo de enfermedades y que la investigación de

nuevos medicamentos para patologías poco frecuentes se ha

multiplicado en los últimos años.

"En los últimos años, la investigación de nuevos medicamentos

para enfermedades raras ha crecido de forma exponencial,

desde los 21 de 2015 hasta los 182 de 2023, según los datos

del Registro Español de Ensayos Clínicos (REEC). Son datos

muy positivos que muestran que el año pasado uno de cada

cinco ensayos (22%) ya probaban medicamentos huérfanos",

explicó Farmaindustria.
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Además, recordó la importancia de seguir avanzando en

investigación, en el "diagnóstico precoz" y en la disponibilidad

de estos medicamentos para todos los pacientes. En los últimos

años, además, ha aumentado hasta el 51% el porcentaje de

investigaciones en fases tempranas, aquellas que suponen una

oportunidad más precoz para que los pacientes puedan acceder

a esos nuevos fármacos en investigación.

“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 Investigación Clínica y Traslacional de

Farmaindustria, Amelia Martín Uranga.

Pero se estima que sólo el 5% de las enfermedades raras que

existen tiene algún tratamiento disponible. Uno de los grandes

proyectos de investigación en enfermedades raras es la Red

Únicas. Se trata de una gran alianza de colaboración público-

privada impulsada por el Hospital Sant Joan de Deu en

colaboración con otros 25 centros españoles, hospitales

europeos, centros de investigación, empresas farmacéuticas,

empresas de tecnologías sanitarias y entidades asociativas, con

el objetivo de avanzar en la investigación de patologías poco

frecuentes y complejas.

"Toda esta investigación está dando sus frutos y eso se refleja

en las aprobaciones de la Agencia Europea del Medicamento,

que en su último informe constata que de los 34 medicamentos

innovadores, con principio activo nuevo, autorizados en 2023, el

35% (12) están destinados a tratar enfermedades raras",

destacó Farmaindustria.

ACCESO A LOS NUEVOS TRATAMIENTOS

Mientras que España se ha convertido en un "referente mundial
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en ensayos clínicos", este éxito no tiene siempre su traslación a

la llegada de los nuevos fármacos a los pacientes. "En el caso

de las enfermedades raras, la importancia de acceder a los

tratamientos de forma rápida puede ser aún más crítica, cuando

estas enfermedades son muy limitantes o amenazan la vida",

puntualizó la entidad.

Según los datos presentados por la Sociedad Española de

Neurología con motivo del día mundial, el 65% de las

enfermedades raras son graves e invalidantes, y casi en la

mitad de los casos afectan al pronóstico vital del paciente. Esta

organización recuerda también que unos tres millones de

personas sufren en España una enfermedad rara y que la

media de tiempo hasta el diagnóstico es de cinco años.

Por ello, Farmaindustria ha presentado una propuesta de

procedimiento específico para acelerar la disponibilidad de los

medicamentos huérfanos una vez que se aprueban en Europa.

“Casi el 80% de los países de Europa, Canadá y Nueva

Zelanda que fueron analizados en un reciente informe europeo

tienen procedimientos distintos para las enfermedades raras

mientras que en España sigue siendo una demanda. Reconocer

que estos medicamentos tienen peculiaridades en su

investigación y desarrollo y que, por definición, están indicados

para el tratamiento de un número reducido de pacientes que no

suelen tener tratamiento disponible es fundamental”, afirma la

directora de Acceso de Farmaindustria, Isabel Pineros.

Añadió que el año pasado, Farmaindustria presentó una

propuesta para "acelerar este proceso y que los pacientes

españoles no tengan que esperar de media 786 días, es decir,

más de dos años, para acceder a los medicamentos huérfanos

autorizados en Europa".
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La psicología como herramienta útil sobre los efectos del
dolor

Así se ha abordado en la nueva sesión de la Escuela de
Pacientes de Salud Mental de Quirónsalud Sevilla.
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Enfermedades raras: acabar con el
retraso diagnóstico, pero también con la
falta de apoyo emocional

El Día Mundial de la Enfermedades Raras es una efeméride destinada a tratar de
concienciar sobre los importantes desafíos que suponen las enfermedades raras. Estos
no solo incluyen el retraso diagnóstico o la limitación 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 difícil 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,
además de constituir una poderosa red de apoyo emocional también permiten el
intercambio de información, empoderan al paciente y, en muchos casos, trabajan por la
defensa de los derechos de los pacientes.

Es el caso de la Asociación Española de Familiares y Enfermos de Wilson. Esta
asociación nace del interés de afectados y sus familiares de relacionarse con otros
enfermos con esta misma enfermedad para encontrar apoyo emocional. A día de hoy, su
principal objetivo es conseguir dar visibilidad a esta enfermedad. Se focalizan en la
comunidad científica, para que promuevan la investigación 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 población general. Y es que,
defienden que generar conciencia en la población permite conseguir incluir el
diagnóstico precoz de la enfermedad en las revisiones rutinarias de los niños y niñas de
nuestro país.

La enfermedad de Wilson es una patología de las denominadas raras. Puede mostrar
signos visibles desde los 5 a los 35 años, 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, acumulándolo en
órganos vitales, actuando con más dureza sobre el hígado y el cerebro. Es una
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enfermedad silenciosa, que se desarrolla lentamente sin síntomas visibles, médicos
expertos estiman que unas 10.000 personas podrían padecerla sin saberlo. La aparición
de síntomas y signos visibles de la enfermedad supone un deterioro irreparable por los
daños provocados en el hígado 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 psiquiátrico.

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

Según la Asociación, el diagnóstico temprano de la enfermedad marca la diferencia
entre tener una vida normal, – sujeta a una medicación de por vida que mantiene los
niveles óptimos de cobre en el organismo y una dieta baja en cobre-, o padecer serios
daños que pueden acabar con la muerte del paciente. Precisamente, el retraso
diagnóstico es un aspecto común a muchas enfermedades raras. En general, la mayoría
de pacientes, familiares y sanitarios se siguen enfrentando a un laberinto diagnóstico
debido a la rareza de estas y la falta de conciencia médica. En ocasiones, se
diagnostican tarde o se confunden con otras patologías; además, algunas pueden
requerir pruebas genéticas especializadas, consultas con varios especialistas y
evaluaciones exhaustivas para llegar a un diagnóstico preciso.

En España, una persona afectada por una enfermedad rara tarda de media unos 5 años
en obtener un diagnóstico y el 20% tarda hasta 10 años en ser diagnosticado. Y la Red
Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurológicas Raras (ERN-RND), estima
que más de un 60% de los europeos que padecen una enfermedad neurológica rara aún
no han sido diagnosticados.

“Debido a su rareza y, a menudo, a la falta de conocimiento sobre estas enfermedades,
el diagnóstico puede ser complicado, ya que se tiende a descartar otras causas más
comunes antes de sospechar de una enfermedad rara. Por eso, desde la Sociedad
Española de Neurología, consideramos imprescindible que se impulsen los centros de
referencia para el tratamiento de estas patologías así como la formación específica para
los profesionales sanitarios, ya que el impacto de la demora en el diagnóstico significa, a
menudo, un deterioro progresivo de la salud y la calidad de vida de los pacientes”,
comenta Ángel Aledo, coordinador del Grupo de Estudio de Neurogenética y
Enfermedades Raras de la Sociedad Española de Neurología. “Y esto se hace aún más
acuciante teniendo en cuenta que en la última década se han producido importantes
avances en las técnicas diagnósticas. Puesto que el 80% de las enfermedades raras son
de origen genético, la introducción de la genómica y el descubrimiento de un gran
número de alteraciones genéticas causantes de las mismas, nos permiten ya
diagnosticar con mayor precisión a un gran número de pacientes. Además, ya existen
terapias de precisión que han demostrado su eficacia para algunos de los diagnósticos
neurogenéticos”.

 “En todo caso y a pesar de que se han identificado los genes responsables de muchas
enfermedades raras, en otras, aún 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 investigación para desarrollar nuevas terapias
que mejoren la calidad de vida de quienes las padecen”, destaca el Dr. Ángel Aledo.

En la última década, los proyectos de investigación en el ámbito de las enfermedades
raras han crecido más de un 80%, y esto ha permitido no sólo identificar la base
genética de muchas enfermedades raras, sino que cada año aumente el número de
tratamientos disponibles para estos pacientes. “No obstante, el tratamiento disponible
para una gran mayoría de los casos es el sintomático. Lamentablemente solo entre el 5
y el 10% de las enfermedades raras cuentan actualmente con algún tratamiento
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Artículo anterior

curativo. Por lo tanto,  la investigación también es crucial para desarrollar mejores
opciones de tratamiento”, concluye el Dr. Ángel Aledo.
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