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La notificacion de una enfermedad

rara es clave para su abordaje

Comienza la campaiia ‘Unidos por las enfermedades raras’ para concienciar a los ciudadanos en general, y a los
profesionales, en particular, sobre el impacto de las mismas en la vida de los afectados y sus familias

ENFERMEDADES RARAS DE MAYOR PREVALENCIA

N° absolutos de casos registrados y tasa de prevalencia por 10.000 habitantes

1 pasado dia 28 de febrero se
Ecelebré el Primer Dia Mun-
dial de las Enfermedades
Rarasy la Consejeria de Sanidad y
Dependencia se sumo a esta ini-
ciativa internacional, consciente
de que las enfermedades raras
constituyen un problema de
salud importante y una prioridad
para el Sistema Sanitario Publico.
Las peculiares caracteristicas
de las enfermedades raras ponen
de manifiesto el desconocimiento
de las mismas por parte de la
poblacién extremena, profesiona-
les implicados en la atencién de
los enfermos afectados por estas
patologias e incluso afectados y
familiares.

Por ello, la Consejeria de
Sanidad y Dependencia, a través
de la Direccién General de
Planificacién, Ordenacién y
Coordinacién, ha puesto en
marcha una campana pionera
informativa, a nivel regional,
sobre enfermedades raras en
colaboraciéon con las asociacio-
nes de pacientes y familiares
representadas por la Delegacion
en Extremadura de la Fede-
racion Espanola de Enfermeda-
des Raras.

Con el lema “Unidos por las
enfermedades raras”, la campa-
fla tiene por objeto informar y
sensibilizar a la sociedad extreme-
fla en general y a los profesionales
de los dmbitos sanitario, educati-
vo y social sobre la existencia de
las mismas, su impacto en la vida
de los afectados, las asociaciones
de pacientes que trabajan en
Extremadura y la necesidad del
esfuerzo conjunto para luchar efi-
cientemente contra este proble-
ma de salud.

Mediante la difusién de carte-
les enmarcados y tripticos dis-
tribuidos a través de los centros
sanitarios y educativos, ofici-
nas de farmacias, universida-
des populares, colegios profe-
sionales y asociaciones de
pacientes se divulgard a los
extremenos, informacién clara
y sencilla sobre las enfermeda-
des raras y sus caracteristicas.

NOTIFICACION DE LAS ER

El director general José Luis
Ferrer Aguareles hace un llama-
miento a los profesionales en
esta campana e insiste en la
importancia de notificar los
casos de enfermedades raras,
una responsabilidad de los profe-
sionales de la salud. En Extre-
madura se cre6 el 14 de mayo de
2004 el Sistema de Informacién
sobre Enfermedades Raras. Fun-
ciona de forma operativa desde
enero de 2005, y estd integrado
en la Red Epidemioldgica de
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Investigacién sobre Enferme-
dades Raras (REpIER). Su objetivo
de valorar la dimension de estas
enfermedades mediante el cono-
cimiento de su incidencia y pre-
valencia en Extremadura, asi
como el desarrollo de estudios
epidemioldgicos tomando como
base la informacién existente en
dicho Sistema de Informacién.

Las fuentes de informacién
proceden de las consultas de
Atencién Primaria y Hospitala-
ria, Centro Extremeno de
Desarrollo Infantil, Unidad de
Genética del Hospital Materno-
Infantil del complejo hospitala-
rio Infanta Cristina de Badajoz,
Sistema de informaciéon de
enfermos renales en tratamien-
to renal sustitutivo, Centro de
atencién a la discapacidad de
Extremadura de Badajoz vy
Cdceres, servicios de Farmacia
Hospitalaria, Federa-cién Espa-
nola de Enfermedades Raras
(FEDER)-Delegacién en Extre-
madura, y otras fuentes -sistema
de informacién de base pobla-
cional sobre cdncer, centro de
atencién a minusvdlidos fisicos
de Alcuéscar-.

El Sistema de Informacién
sobre Enfermedades Raras tiene
recogidas 43 enfermedades dife-
rentes en las que figuran al
menos 15 enfermos registrados
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en cada una de ellas (ejemplos:
Esclerosis muiltiple, Espondilitis
Anquilosante, Lupus Eritematoso
Sistémico, Esclerosis Lateral
Amiotrofica, Fibrosis Quistica,
Fenilcetonuria, etc.), y 289 enfer-
medades de las que tan s6lo tiene
registrados un caso (ejemplos:
Acidemia Isovalérica, Sindrome
de Budd Chiari, Sindrome de
Axenfeld Rieger, Sindrome Chiari
Frommel, Sindrome de Churg
Strauss, etc.).

No obstante, no existe una
informacién completa sobre el
nimero de personas afectadas,
tendencias temporales y evolu-
cién de las enfermedades raras
con dmbito de Comunidad.

Por ello, segin la jefe de
Servicio de Participaciéon Co-
munitaria en Salud, Eva Moli-
nero, esta campana pretende
promocionar en los profesiona-
les de la salud, la notificacién
de los casos de enfermedad al
Sistema de Informacién de
Enfermedades Raras de Extre-
madura, lo que permitird valo-
rar la dimension de estas enfer-
medades mediante el conoci-
miento de su incidencia y pre-
valencia en la Comunidad, asi
como el desarrollo de estudios
epidemiolégicos tomando
como base la informacién exis-
tente en dicho sistema.

Situacion en Extremadura de las ER

Casos Tasa de
Enfermedad registrados | prevalencia
Esclerosis miltiple 288 2,722
Espondilitis Anquilosante 181 1,711
Psicosis desintegrativa 150 1,418
Colitis ulcerosa 118 1,115
Enfermedad de Colon 117 1,106
Lupus Eritematoso Sistémico 82 0,775

Registradas en el Sistema de Informacidn sobre Enfermedades Raras de
Extremadura, por orden de frecuencia (a fecha de 28 de febrero de 2009)

Las enfermedades raras son un
grupo de patologias que tienen
una prevalencia baja (menor de
cinco casos por 10.000 habitantes
de forma global), presentan un
curso croénico e invalidante,
muchas dificultades diagndsticas y
de seguimiento, carecen, en su
inmensa mayoria, de tratamiento
curativo, y tienen un origen des-
conocido en la mayor parte de
los casos, conllevando multiples
problemas sociales.

Asimismo, contamos con pocos
datos epidemioldgicos, lo que
plantea dificultades en la investiga-
cién debido a su baja frecuencia.

Actualmente, la Comisién
Europea estima que existen entre
5.000 y 8.000 enfermedades raras
diferentes, que afectan aproxima-
damente al 6%-8% de la pobla-
cion, es decir, entre 27 y 36 millo-
nes de personas en la Unién
Europea y entre 2,5 y 3 millones
de personas en Espaiia.

Seguin informan desde la
Direccién General de
Planificacién, en Extremadura, figu-
ran registrados en diciembre de
2008 en el Sistema de
Informacién sobre Enfermedades
Raras 3.376 pacientes aunque se
estima, que existen entre 60.000 y
80.000 afectados. De los casos
registrados, 1.379 tienen confir-
mado el diagnéstico por una fuen-
te sanitaria y 1.997 figuran como
sospechosos, dado que se identifi-
caron a través de fuentes no sani-
tarias. Destaca un mayor nimero
de casos en mujeres que en varo-
nes (51,27% mujeres, 48,05%
varones y en el 0,68% de los
casos desconocemos el sexo). Por

grupos de edad, tanto en varones
como en muijeres, el mayor nime-
ro de casos se presenta en el
tramo de los 15-19 afios, aunque
se desconoce la edad en una ele-
vada proporcion.

Las enfermedades raras mas
prevalentes, registradas en el
Sistema de Informacién sobre
Enfermedades Raras de
Extremadura, son las Esclerosis
multiple y la Espondilitis anquilo-
sante.

La gran rareza de estas enfer-
medades y la falta de informacién,
investigacion, diagndstico, trata-
miento y expertos puede condu-
cir a que las personas afectadas
no se beneficien de los recursos y
servicios sanitarios que necesitan.

Desde hace varios afios, la
Consejeria tiene entre sus priori-
dades la puesta en marcha y el
impulso de medidas que contribu-
yan a mejorar la atencién y, con
ello, la calidad de vida de los
pacientes con enfermedades raras
y sus familiares. Se han desarrolla-
do distintos programas como el
de Prevencion de Errores
Congénitos del Metabolismo e
Hipotiroidismo (integrado poste-
riormente en el Plan de
Prevencién de Discapacidades) y
el de diagnéstico prenatal. Al
comienzo de la década de los
noventa, se implanta la Unidad de
Referencia regional de Prevencion
de Discapacidades en Badajoz,
con las Subunidades de
Metabolopatias, de Genética y de
Prevencién de la Hipoacusia en
recién nacidos, y en el afio 2003,
se crea el Centro Extremefio de
Desarrollo Infantil.



