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Editorial

Enfermedades  raras  en  edad  pediátrica:  conmemoración  en
Cienfuegos de un evento  indispensable  para  la  salud pública
cubana
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La medicina se ha desarrollado sobremanera en
los últimos 50 años. Los adelantos de los últimos
cinco decenios han tenido lugar en los niveles
fundamentales de la ciencia y han reflejado la
explosión general  en el  conocimiento científico
en todo el mundo.(1)  Ciertamente estamos en la
era  de  la  medicina  biofísica  molecular,  una
influencia  que  agrupa  a  todas  las  disciplinas
tradicionales de la medicina y las unifica, donde
el diagnóstico de las enfermedades raras juega
un papel preponderante y se realiza en etapa tan
temprana como lo  es  el  embarazo,  aunque el
acceso a los tratamientos se hace cada vez más
costoso en los países desarrollados, en Cuba el
sistema de salud lo garantiza gratuitamente.

Las enfermedades raras son padecimientos con
una  alta  tasa  de  mortalidad  pero  de  baja
prevalencia. Por lo general, transitan hacia una
evolución  crónica  muy  severa,  con  múltiples
deficiencias motoras, sensoriales y cognitivas, y
por lo tanto, suelen presentar un alto nivel de
complejidad clínica que dificultan su diagnóstico
y reconocimiento.  La  mayoría  de ellas  son de
carácter genético, pero el componente ambiental
nunca puede dejar de tenerse en cuenta, incluso
en  las  enfermedades  reconocidas  como
monogénicas.(2)

Este año se cumple la cuarta edición del Evento
de Enfermedades Raras en Edad Pediátrica, que
comenzó por una idea del director provincial de
salud de Cienfuegos y que el equipo de dirección
del  Hospital  Pediátrico  Universitario  Paquito
González  Cueto  la  hizo  suya;  se  inició  con
carácter  provincial  en  su  primera  edición  y  a
partir  de la  segunda,  el  evento toma carácter
nacional,  incorporándose  cada  vez  más
profesionales  de  todas  las  provincias  del  país.

Estas  sesiones  de  presentación  de  trabajos
científicos investigativos han reafirmado, con su
desa r ro l l o  y  desempeño ,  l o  que  nos
imaginábamos al leer sobre el tema de lo que era
una  enfermedad  rara  pediátrica;  en  muchos
países del mundo este tipo de patologías no se
trabajan como parte de un sistema de trabajo,
sino que cada servicio médico o en todo caso, el
especialista que atiende al paciente aquejado de
una de estas patologías, diagnóstica y trata de
manera  independiente  y  no  en  una  consulta
multidisciplinaria.  Las  enfermedades  raras  han
sido  y  seguirán  siendo  un  reto  porque  estas
patologías  en  nuestro  país  se  tratan  cuando
aparecen asociadas a otras enfermedades y no
como  un  como  un  conjunto  de  entidades  en
particular.  No es común su estudio y creemos
que  con  mucha  frecuencia,  no  se  tienen  en
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cuenta, a no ser en el momento de discusión de
casos complejos en el actuar de los profesionales
de la salud.(3)

Pretendemos  para  este  año  crear  la  primera
consulta  multidisciplinaria  en  un  hospital
pediátrico  que  diagnosticará  y  estudiará  estos
padecimientos,  además  sentaremos  las  bases
para que este equipo aporte su experiencia en su
desempeño  profes ional  para  mejorar
sistemáticamente  la  calidad  de  vida  de  estos
pacientes y sus familiares.

Es  justo  recordar  a  profesionales  que  se
dedicaron  al  diagnóstico  de  este  tipo  de
enfermedades:  la  Dra.  Maribel  Díaz  Martínez,
insigne  psiquiatra  infantil  del  Centro  de  Salud
Mental adscripto a esta Institución, la Dra. Berta
Pina Cobas, pionera de la cardiología pediátrica
en  C i en fuegos ,  f undado ra  de  l a  r ed
cardiopediátrica en Cuba y el Dr. Armando García
Vilaplana dedicado a la nefrología pediátrica.

En su primer año se presentaron en el evento un
total de 37 trabajos y ya para este 2020 están
previstos más de 80, con reportes de casos que
se reflejan a nivel mundial por ejemplo con 250
casos solamente.

Con el evento, se ha ganado durante dos años
consecutivos de la presentación en su entorno
digital de un número de la revista Finlay, revista
méd ica  c ien fueguera  ded icada  a  las
enfermedades crónicas no transmisibles y en la
que el tema de las enfermedades raras se toma
como idea central del número, se presentan 10
trabajos  investigativos  con  el  formato  de
artículos  originales  y  presentaciones  de casos,
estos trabajos, próximos a publicar, se ha tratado
de que sean representativos  de  los  diferentes
sistemas que se han afectado en el paciente, ha
sido un reto la preparación de estos manuscritos,
que  fue  asumido  con  mucho  entusiasmo  y
seriedad por los pediatras, especialistas de otras
provincias y los miembros del equipo editorial de
la  Revista;  aunque  contamos  con  un  buen
número de trabajos interesantes y que cumplen
los requisitos para ser publicados, es importante
destacar, que como parte del programa, hemos
reservado  un  espacio  para  los  estudiantes  de
medicina  donde  presentan  sus  experiencias  y
exponen sus trabajos con una calidad elevada,
de hecho se incluye este año en la publicación un
reporte de caso de un grupo de estudiantes.

Pretendemos  para  el  próximo  año,  lograr  un
sueño anhelado, y es que, dentro del programa

haya un espacio para la familia que tenga dentro
de su núcleo una niña o niño que padezcan de
alguna enfermedad rara, que comparta con los
presentes  sus  vivencias  y  se  logre  definir
estrategias  de  salud  pública  para  mejorar  su
entorno familiar,  es  decir  elevar  la  calidad de
vida  de  todos  los  implicados  en  el  cuidado  y
atención a estos pacientes.

El evento de enfermedades raras que se celebra
nuevamente  en  el  Hospita l  Pediátr ico
Universitario  Paquito  González  Cueto  de
Cienfuegos,  marcará  pautas  importantes  en  el
desempeño de los profesionales de la salud que
se dedican al cuidado y atención de pacientes en
edades  pediátricas  que  sufren  de  estos
padecimientos.
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