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El interés del hombre por las enfermedades es
tan antiguo como la historia de la humanidad, sin
embargo, por motivos socioeconémicos
evidentes, el objetivo de las diferentes
sociedades ha sido atender prioritariamente los
problemas relacionados con las enfermedades
mas comunes o prevalentes y aquellas que
generan una mayor morbilidad y/o mortalidad.

Una enfermedad rara es la que afecta a un
pequefio niUmero absoluto de personas o a una
poblacién reducida. Sin embargo, este concepto
no es el mismo en todo el mundo, ya que hay
diferentes problemas a nivel global como el
relacionado con la prevalencia de estas
enfermedades, pasando por las dificultades para
documentar adecuadamente si se trata o no de
una enfermedad rara.”

Algunas definiciones, como la de la Unién
Europea, toman en cuenta otras variables, como
la gravedad de la enfermedad, o bien, la
existencia o no de tratamientos especificos para
dicha condicién.®

La legislacién europea establece un limite de
prevalencia menor de 5 casos por cada 10 mil
personas para definir la rareza.”” Este limite
difiere en las diferentes regiones del mundo.

Se calcula alrededor de 7000 diferentes
enfermedades raras que impactan en todos los
tejidos y sistemas: cegueras, sorderas,
enfermedades neuroldégicas, musculares,
circulatorias, cardiacas, inmunoldgicas,
metabdlicas, dermatoldégicas, renales,
respiratorias, de discapacidad intelectual, de
tejido conectivo, cancer, entre otras muchas
enfermedades.®® Resulta dificil concretar este
dato, dado que cada vez aparecen nuevos
padecimientos vinculados a nuevas mutaciones y
nuevos genes, que hasta ahora no habian sido
descritos.®

Estas enfermedades constituyen un grupo
significativo de patologias que si bien, vistas por
separado, no constituyen enfermedades de alta
prevalencia, en su conjunto pueden llegar a ser
un problema de salud.

Aproximadamente el 7 % de la poblacién mundial
padece alguna enfermedad rara, lo que equivale
a cerca de 500 millones de personas.®?

Alrededor de 80 % de las enfermedades raras
son causadas por mutaciones en genes y el
diagnéstico de ellas permite corroborar la
enfermedad, sobre todo cuando muchas
enfermedades raras son parecidas, pero con
diferentes causas y necesitan tratamientos muy
distintos.®
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Estas enfermedades afectan a un grupo
poblacional bastante vulnerable debido a que
provocan dafos psicoldgicos, fisicos y sociales y
constituyen un grupo sobre el cual se debe
actuar de manera positiva.

Los registros sanitarios son una herramienta muy
valiosa y mas aun en el caso de las
enfermedades raras, debido a su baja
prevalencia, a la dispersién de la informacién y al
grado de desconocimiento de estas.

En Espafa, durante 2003 se cred la Red
Epidemioldégica de Investigacién en
Enfermedades Raras (REpIER) que desarrollé
trabajos y registros importantes junto a
Federaciéon Espafiola de Enfermedades Raras
(FEDER). Este ejemplo fue tomado por varios
paises de habla hispana y se suman mas redes
en diferentes partes del mundo.®

En Cuba no se tiene registro de la prevalencia o
incidencia de estas enfermedades. La provincia
Holguin es la que reporta mayor cantidad de
casos a nivel nacional.’® Constituye una
necesidad imperiosa crear una red similar en
Cuba, donde estas enfermedades constituyen
una problematica de salud debido a la incidencia
gue poseen en conjunto.
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