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Las enfermedades raras: una mirada desde la pediatria
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En el mes de febrero del afio 2018, se celebrd
por segunda ocasién en Cienfuegos, el Taller
Nacional sobre Enfermedades Raras, en
conmemoraciéon al dia mundial de estos
padecimientos. En esta oportunidad se realizé el
evento con la participacion de colegas de
provincias como Camaguey, La Habana, Holguin
y Santiago de Cuba. En esta ocasién las
tematicas debatidas versaron acerca de estas
enfermedades con perfil pediatrico.

Las enfermedades raras han sido y seguiran
siendo un reto porque estas patologias en
nuestro pais se tratan cuando aparecen
asociadas a otras enfermedades y no como un
como un conjunto de entidades en particular. No
es comun su estudio y creemos que con mucha
frecuencia, no se tienen en cuenta, a no ser en el
momento de discusién de casos complejos en el
actuar de los profesionales de la salud. En esta
editorial pretendemos mostrar la necesidad de
estudiarlas e incentivar el aumento de los
conocimientos sobre las enfermedades raras.

El concepto de enfermedades raras (ER) se
acufia por primera vez a mediados de los afios
80 en los Estados Unidos de Norte América
(EEUU) y siempre estrechamente relacionado con
el concepto de medicamentos huérfanos. Ambos
términos se desarrollan en paralelo y se dirigen a
dar solucién a los problemas que tienen las
enfermedades de baja prevalencia. Las
enfermedades raras son padecimientos con una

alta tasa de mortalidad pero de baja prevalencia.
Por lo general, transitan hacia una evolucion
crénica muy severa, con multiples deficiencias
motoras, sensoriales y cognitivas, y por lo tanto,
suelen presentar un alto nivel de complejidad
clinica que dificultan su diagndstico vy
reconocimiento. La mayoria de ellas son de
caracter genético, pero el componente ambiental
nunca puede dejar de tenerse en cuenta, incluso
en las enfermedades reconocidas como
monogénicas.”

Cuando se realiza una revisién de este tema en
la literatura, es la Comunidad Europea quien lo
ha abordado con mas profundidad e incluso lo ha
institucionalizado."” El 1 de diciembre de 1999 se
aprobé el primer Plan de accién comunitaria
sobre las enfermedades poco comunes, incluidas
las de origen genético,’® este programa
establecid la definicién de enfermedad rara para
todas aquellas cuya cifra de prevalencia se
encontraba por debajo de los 5 casos por cada
10,000. Sin embargo, esta definicién solo es
valida para la Unién Europea y asi en los EEUU se
utiliza una cifra global de casos (menos de
200,000 para todo el pais). Otras naciones
prefieren utilizar una definicion mas restrictiva
como menos de 4 casos por cada 10,000 por
ejemplo en Japén, la tasa es de menos de 2 por
10,000 habitantes.™

Con la introduccién de este tipo de evento en
nuestro espacio cientifico nacional pretendemos
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otorgar a las llamadas enfermedades raras el
necesario lugar que deben ocupar en la
preocupacién y en el accionar de todo
profesional de la salud. Es Gtil a nuestro criterio,
contar con estrategias de tratamiento, que
permitan reducir la morbilidad, la discapacidad y
la mortalidad prematuras, causadas por las
enfermedades raras.

El taller nacional 2018 sobre enfermedades raras
pediatricas ha sido un espacio de encuentro y
reflexién sobre una problematica que debe ser
tenida en cuenta, por los profesionales de la
salud en el abordaje de estos padecimientos.
Ademas de llamar la atencién sobre la necesidad
de que aparezcan en los programas de pregrado
y postgrado, para que los egresados estén
preparados para recibir y atender de manera
eficaz a los pacientes que padezcan de este tipo
de enfermedad.
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