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Actualizar el cribado neonatal pue-
de marcar a la diferencia a la hora 
de diagnosticar enfermedades ra-
ras con la mayor premura. Carme 
Fons, neuropediatra y secretaria de 
la Sociedad Española de Neurolo-
gía Pediátrica (Senep) explicó ayer, 
en el marco del Día Mundial de las 
Enfermedades Raras que se cele-
bra hoy, que más del 50 por ciento 
de estas patologías debutan en la 
infancia, especialmente en los dos 
primeros años de vida.  

La neuropediatra incidió en que 

hay que actualizar dichos análisis 
en España para que no dependa del 
«código postal» en el que viva el re-
cién nacido. Muchas enfermeda-
des minoritarias son detectadas en 
la conocida prueba del talón, y des-
de la Senep pidieron incluir la atro-
fia muscular espinal (AME), la 
Adrenoleucodistrofia Ligada al X 
(ALD-X), y la leucodistrofia meta-
cromática, todavía pendientes en 
algunas comunidades autónomas. 

Fons destacó que entre el 80 y el 
85 por ciento de estas enfermeda-
des tienen «síntomas neurológicos» 
a lo largo de su historia natural. Por 

ello, resaltó la figura del neurope-
diatra en el diagnóstico y en el tra-
tamiento de los pacientes y advirtió 
que la investigación de terapias 
avanzadas modificadoras y el diag-
nóstico precoz en las patologías po-
co frecuentes son los dos grandes 
focos que hay que abordar. 

Su detección es, hoy, «básica-
mente genética» y orientada según 
la clínica del paciente. La situación, 
a su vez, ha mejorado en los últimos 
años gracias a las «nuevas técnicas 
de secuenciación masiva», tanto a 
nivel de precocidad, como de preci-
sión del mismo. «Pacientes que ha-

ce 10 años estaban sin diagnóstico, 
ahora lo tienen, y también en un pe-
riodo menor de tiempo. No obstan-
te, aunque todo ha mejorado, el 
diagnóstico en muchos pacientes 
sigue siendo un gran reto. El tiempo 
medio de diagnóstico varía, pero se 
sitúa aproximadamente entre los 
cuatro y cinco años», apuntó. 

Entre las que más se diagnosti-
can y tratan se encuentran las en-
fermedades neurometabólicas, las 
epilepsias genéticas, las encefalo-
patías epilépticas y del desarrollo, 
las enfermedades inmunológicas, 
y la patología vascular.

DÍA MUNDIAL | UNA REALIDAD POCO VISIBLE

Más del 50 por ciento de las enfermedades raras 
debutan durante los dos primeros años de vida
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SECCIÓN:

OTS:

DIFUSIÓN:
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ÁREA:
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PÁGINAS:

PAÍS:
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36000

3884

Diario

6 CM² - 10%

455 €

42

España

28 Febrero, 2026



EUROPA PRESS / MADRID 

Actualizar el cribado neonatal pue-
de marcar a la diferencia a la hora 
de diagnosticar enfermedades ra-
ras con la mayor premura. Carme 
Fons, neuropediatra y secretaria de 
la Sociedad Española de Neurolo-
gía Pediátrica (Senep) explicó ayer, 
en el marco del Día Mundial de las 
Enfermedades Raras que se cele-
bra hoy, que más del 50 por ciento 
de estas patologías debutan en la 
infancia, especialmente en los dos 
primeros años de vida.  

La neuropediatra incidió en que 

hay que actualizar dichos análisis 
en España para que no dependa del 
«código postal» en el que viva el re-
cién nacido. Muchas enfermeda-
des minoritarias son detectadas en 
la conocida prueba del talón, y des-
de la Senep pidieron incluir la atro-
fia muscular espinal (AME), la 
Adrenoleucodistrofia Ligada al X 
(ALD-X), y la leucodistrofia meta-
cromática, todavía pendientes en 
algunas comunidades autónomas. 

Fons destacó que entre el 80 y el 
85 por ciento de estas enfermeda-
des tienen «síntomas neurológicos» 
a lo largo de su historia natural. Por 

ello, resaltó la figura del neurope-
diatra en el diagnóstico y en el tra-
tamiento de los pacientes y advirtió 
que la investigación de terapias 
avanzadas modificadoras y el diag-
nóstico precoz en las patologías po-
co frecuentes son los dos grandes 
focos que hay que abordar. 

Su detección es, hoy, «básica-
mente genética» y orientada según 
la clínica del paciente. La situación, 
a su vez, ha mejorado en los últimos 
años gracias a las «nuevas técnicas 
de secuenciación masiva», tanto a 
nivel de precocidad, como de preci-
sión del mismo. «Pacientes que ha-

ce 10 años estaban sin diagnóstico, 
ahora lo tienen, y también en un pe-
riodo menor de tiempo. No obstan-
te, aunque todo ha mejorado, el 
diagnóstico en muchos pacientes 
sigue siendo un gran reto. El tiempo 
medio de diagnóstico varía, pero se 
sitúa aproximadamente entre los 
cuatro y cinco años», apuntó. 

Entre las que más se diagnosti-
can y tratan se encuentran las en-
fermedades neurometabólicas, las 
epilepsias genéticas, las encefalo-
patías epilépticas y del desarrollo, 
las enfermedades inmunológicas, 
y la patología vascular.

DÍA MUNDIAL | UNA REALIDAD POCO VISIBLE

Más del 50 por ciento de las enfermedades raras 
debutan durante los dos primeros años de vida
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Una investigadora de la 
Unidad de Investigación 
en Enfermedades Cróni-

cas (UFIEC) del Instituto de Salud 
Carlos III (ISCIII) publicó en la re-
vista Med un artículo en torno a la 
detección precoz de la enfermedad 
de Alzheimer, en el que se priopri-
za, de cara al futuro desarrollo de 
biomarcadores, por cribados cen-
trados en personas con riesgo de 
alzhéimer.

En este sentido, apuestan no por 
cribados generalizados, sino por es-
trategias centrada “en las personas 
con riesgo elevado, que equilibren 
la oportunidad clínica con la res-
ponsabilidad ética y la viabilidad 
económica”, señalan en un artícu-
lo publicado en la revista Med, en 
el que se aporta un marco científi-
co y ético en el ámbito de la posible 
detección selectiva en personas con 
riesgo de padecer esta enfermedad 
neurodegenerativa.

La publicación del artículo se en-
marca en el desarrollo del consorcio 
europeo CombiDiag MSCA Doc-
toral Network, que cuenta con la 
participación del ISCIII y que bus-
ca impulsar el diagnóstico tempra-
no en alzhéimer, desarrollar nuevas 
estrategias de diagnóstico utilizan-
do biomarcadores periféricos poco 
invasivos.

La doctora Eva Carro, jefa de la 
Unidad de Neurobiología del al-
zhéimer de la UFIEC-ISCIII y parte 
del Área de Enfermedades Neuro-
degenerativas del Centro de Investi-
gación Biomédica en Red (CIBER-
ISCIII), explica cómo en los últimos 
años están surgiendo nuevas opcio-
nes para la posible detección tem-
prana del alzhéimer, en personas 
con síntomas ligados a las fases más 
precoces de la enfermedad e incluso 
en personas todavía asintomáticas.

 
SIN TERAPIAS CURATIVAS

Sin la posibilidad actual de dispo-
ner terapias curativas, “la reciente 
aprobación de tratamientos modi-
ficadores de la enfermedad, y los 
avances en biomarcadores menos 
invasivos o no invasivos, están cam-
biando el paradigma hacia la de-
tección temprana”, explica.

El artículo, en forma 
de Comentario y fir-
mado junto a la doc-
tora Fangya Xu, de 
la Universidad de 
Reading, en el Rei-
no Unido, expone 
un marco multidis-
ciplinar que integra 
las evidencias científicas 
existentes, los principios éticos 
y una atención clínica basada en va-
lores, como posible guía para desa-
rrollar y consolidar programas de 
detección temprana del alzhéimer.

Las autoras explican que cada vez 
es más factible detectar la enferme-
dad de Alzheimer en fases preclíni-

cas o prodrómicas, con herramien-
tas como biomarcadores de fluidos 
corporales y biomarcadores digita-
les, y añaden que su posible uso en 
procesos más proactivos de detec-
ción precoz debe dejar claro “sobre 
qué personas hacerlo y en qué con-
diciones, siempre buscando la cali-

dad de vida de las personas 
y respetando la integri-

dad científica y la éti-
ca médica”.

En el ámbito de 
los biomarcado-
res diagnósticos 
en sangre, se citan 

áreas prometedo-
ras de estudio. Tam-

bién se están estudian-
do marcadores no sanguíneos, 

como las respuestas inmunitarias 
e inflamatorias ligadas a los pri-
meros síntomas de la enfermedad, 
biomarcadores en la saliva, perfiles 
metabolómicos urinarios e, incluso, 
microARN presentes en el líquido 
lagrimal.n

Según la Sociedad Española de 
Neurología, en España, más del 
50% de los casos de alzhéimer 
que aún son leves estarían sin 
diagnosticar. Este dato junto 
con la estimación de Alzheimer’s 
Disease International de que en 
países desarrollados entre el 20% 
y el 50% de personas afectadas 
por una demencia no están diag-
nosticadas, ofrece una idea del 
infradiagnóstico de demencia a 
escala mundial. No solo es im-
portante detectar los casos de 
demencia, sino, como veremos, 
recibir un diagnóstico precoz, es 
decir, temprano, cuando los sín-
tomas son aún sutiles. 

En consecuencia, una parte 
importante de personas con de-
mencia no podrán beneficiarse 
de tratamientos ni de asistencia 

especializada, teniendo en cuen-
ta, además, que es en la fase de 
deterioro cognitivo leve, cuan-
do es esperable la mayor efica-
cia. Esta realidad conlleva un 
importante impacto negativo 
sobre las personas afectadas y 
sus familiares.

Las causas de este diagnóstico 
tardío son múltiples pero el des-
conocimiento entre la población 
general de las diferencias entre 
un proceso de envejecimiento 
cognitivo normal y el inicio de 
un deterioro cognitivo leve como 
manifestación de los síntomas 
iniciales, por ejemplo, de la en-
fermedad de Alzheimer. Por ello 
es importante conocer las seña-
les de alerta y evitar confundirlo 
con demencias consecuencia del 
envejecimiento.n

Más de un 50% de casos sin diagnosticar

Hay 
estudios
 que buscan la 

detección precoz 
de la enfermedad, 
tanto por análisis 

de sangre como por 
otros métodos

Una investigación apuesta 
por cribados en personas 
con riesgo de alzhéimer

Se busca priorizar de cara al futuro desarrollo de biomarcadores

Una neuróloga estudia los daños del alzhéimer en una persona.
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EUROPA PRESS / MADRID 

Actualizar el cribado neonatal pue-
de marcar a la diferencia a la hora 
de diagnosticar enfermedades ra-
ras con la mayor premura. Carme 
Fons, neuropediatra y secretaria de 
la Sociedad Española de Neurolo-
gía Pediátrica (Senep) explicó ayer, 
en el marco del Día Mundial de las 
Enfermedades Raras que se cele-
bra hoy, que más del 50 por ciento 
de estas patologías debutan en la 
infancia, especialmente en los dos 
primeros años de vida.  

La neuropediatra incidió en que 

hay que actualizar dichos análisis 
en España para que no dependa del 
«código postal» en el que viva el re-
cién nacido. Muchas enfermeda-
des minoritarias son detectadas en 
la conocida prueba del talón, y des-
de la Senep pidieron incluir la atro-
fia muscular espinal (AME), la 
Adrenoleucodistrofia Ligada al X 
(ALD-X), y la leucodistrofia meta-
cromática, todavía pendientes en 
algunas comunidades autónomas. 

Fons destacó que entre el 80 y el 
85 por ciento de estas enfermeda-
des tienen «síntomas neurológicos» 
a lo largo de su historia natural. Por 

ello, resaltó la figura del neurope-
diatra en el diagnóstico y en el tra-
tamiento de los pacientes y advirtió 
que la investigación de terapias 
avanzadas modificadoras y el diag-
nóstico precoz en las patologías po-
co frecuentes son los dos grandes 
focos que hay que abordar. 

Su detección es, hoy, «básica-
mente genética» y orientada según 
la clínica del paciente. La situación, 
a su vez, ha mejorado en los últimos 
años gracias a las «nuevas técnicas 
de secuenciación masiva», tanto a 
nivel de precocidad, como de preci-
sión del mismo. «Pacientes que ha-

ce 10 años estaban sin diagnóstico, 
ahora lo tienen, y también en un pe-
riodo menor de tiempo. No obstan-
te, aunque todo ha mejorado, el 
diagnóstico en muchos pacientes 
sigue siendo un gran reto. El tiempo 
medio de diagnóstico varía, pero se 
sitúa aproximadamente entre los 
cuatro y cinco años», apuntó. 

Entre las que más se diagnosti-
can y tratan se encuentran las en-
fermedades neurometabólicas, las 
epilepsias genéticas, las encefalo-
patías epilépticas y del desarrollo, 
las enfermedades inmunológicas, 
y la patología vascular.

DÍA MUNDIAL | UNA REALIDAD POCO VISIBLE

Más del 50 por ciento de las enfermedades raras 
debutan durante los dos primeros años de vida
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