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HACIA LA
INCLUSION:
ENFERMEDADES

RARAS EN NIRS(eN

En México, la atencién a enfermeda-
des raras cuenta con recursos ptbli-
cos limitados. Ademas, la prioriza-
cion de otras enfermedades, la falta
de politicas publicas y las miiltiples
barreras burocraticas hacen que
priorizar a las enfermedades raras
sea una necesidad. Se tomé como
modelo, a la Federacion Espaiiola
de Enfermedades Raras (FEDER) la
cual cuenta con mas 20 anos de ex-
periencia, registra atencion a mas
de 800 usuarios por aifo, con esque-
mas y mecanismos de informacion,
analisis, estudio, investigacion y
capacitacion; asi como la aplicacion
de un enfoque multidisciplinario de
asesoramiento, tratamiento médico,
sociosanitario, juridico y psicolégico,
dirigido a personas afectadas y sus
familiares. Asimismo, ofrece aseso-
ramiento técnico a la mayoria de las
asociaciones miembros de FEDER
sobre aspectos de organizaciony de
gestion lo cual puede nutrir, perfec-
cionar y avanzar considerablemente
el servicio médico brindado por Mé-
xico.

Palabras Claves: Enfermedades Ra-
ras, Federacion Espaiola de Enfer-
medades Raras, Secretaria de Salud.

Pero... ;Qué es una enfermedad rara? Una enfermedad rara se define como aquella cuya
prevalencia es inferior a 5 casos por cada 10.000 personas en la Comunidad Europea [1]. De
acuerdo con el proyecto genes globales, se estima que alrededor de 350 millones de personas en
el mundo, se encuentran afectadas por una enfermedad rara. Mientras que, el promedio de tiempo
para llegar a un diagnéstico final puede variar de 5 a 10 anos aproximadamente. Ademas, las
enfermedades raras no sélo afectan a las personas diagnosticadas, sino a sus familias, amigos y a la
sociedad en general [2].
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Figura 1. Obtenida de pixabay.com

Ahora bien, de acuerdo con la Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER) [3], las
enfermedades raras comparten caracteristicas comunes, como son:

*La mayor parte de ellas (50%) se manifiestan en la infancia (aproximadamente 2 de cada
3 aparecen antes de los 2 afos).

*Entre el 75y el 80% son de origen genético, por lo que afectan desde el nacimiento.
*Tienen caracter crénico, lo que las vincula de por vida al sistema sanitario.

*Producen gran morbilidad y mortalidad prematura (35% de muertes antes de un afo,
del 10% entre 1y 5 anos, y el 12% entre los 5y 15 anos).

*1 de cada 5 afectados presenta dolor crénico.

*Con frecuencia se trata de enfermedades irreversibles, degenerativas e incapacitantes,
al cursar con déficits en el desarrollo motor, sensorial e intelectual en la mitad de los casos
(1 de cada 3).

*Deterioran la calidad de vida de quienes las padecen, de su entorno familiar y reducen
las posibilidades de integracion social.

*Son dificiles de diagnosticar al ser graves y poco comunes.

*Los pacientes disponen de poca informacién y carecen de tratamiento especifico
efectivo y especifico.

*La dispersion geografica de estas enfermedades genera aislamiento, al no poder
conocer ni contactar facilmente con otras personas afectadas.

Y, por otro lado, el Servicio de Atencion Psicoldgica de la FEDER tiene como objetivo fomentar
la normalizacién biopsicosocial y el bienestar de las personas que viven con una enfermedad
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Figura 2. Obtenida de https://www.freepik.es/foto-gratis/imagen-recortada-equipo-jovenes-amigos-multietnicos_8079652.htm#fromView=search&page=
1&position=48&uuid=e9f67b21-8f70-4589-b7ce-293acal25abb
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poco frecuente, o en proceso de diagndstico, asi como atencién a sus familias [5]. En este
sentido, se busca reducir el impacto y las complicaciones emocionales, por lo que la
percepcién del apoyo psicolégico es prioritario para una mejor adaptacion a la enfermedad y
una mejora sustancial en la calidad de vida.

En consecuencia, de acuerdo con Garcia Alonso y colaboradores [6]:

“El colectivo de personas con enfermedades raras constituye un grupo importante
de la poblacion que plantea importantes retos en lo referente al establecimiento
de las diferentes prestaciones. La situacion que viven estas personas y sus familias
ha cambiado mucho en los ultimos anos. Se ha incrementado el interés cientifico
e institucional, impulsando la constitucion de diferentes centros de enfermedades
raras que estan contribuyendo al desarrollo de acciones orientadas a la mejora

asistencial y a la investigacién” (2010).

De acuerdo con lo anterior, se puede senalar que ninguna enfermedad es tan rara como para
no merecer la atencién del gobierno y no incluir en la agenda sanitaria del pais. Es prioritario
establecer mecanismos que permitan incluir a los afectados con enfermedades raras, en
programas sanitarios disefados especificamente para dicho grupo poblacional, por lo que
consideramos que el establecimiento de un organismo con las caracteristicas de la FEDER
podria ser un factor de cambio en materia sanitaria, ya que la FEMEXFER no cuenta con el
mismo apoyo que la Federacion Espanola. Consideramos que el gobierno debe destinar
recursos para dicho grupo poblacional ya que ninguna enfermedad debe quedar sin
tratamiento o diagndstico adecuado.



El derecho a la salud es un derecho humano re-
conocido en nuestra propia Constitucion y se
debe buscar una atencién integral en un plano de
igualdad y no discriminacion, ademas, tomando
en consideracion que se trata de padecimientos
congénitos, quienes principalmente resultan afec-
tados son nifos y ninas [8].
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