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Las Enfermedades Raras se conceptualizan como aquellas entidades
clinicas cuya incidencia y prevalencia son bajas, sin embargo, pueden
estar inmersas en un amplio espectro de signos y sintomas que
actuan de manera negativa en el desempeno de las actividades de la

vida diaria, afectando el entomo ecoldgico en cada uno de sus niveles.

La Unién Europea define a las enfermedades raras como aquellas
entidades que se presenta con una prevalencia de menos de cinco
casos por cada 10,000 habitantes y en Estados Unidos se considera
que afecta a casi 200,000 personas; a pesar de que afecta a un
numero pequeno de individuos en la poblacion, este tipo de
enfermedades puede tener una representacion a nivel mundial y en
ocasiones se restringe a regiones especificas.

La historia natural de estas enfermedades casi siempre es de
caracter cronico, discapacitante y aunada a una elevada
morbi-mortalidad. Los recursos terapéuticos actuales son limitados
y muchos de ellos estéan en proceso de investigacion clinica; los
resultados a largo plazo son poco claros y de dificil accesibilidad.

Los servicios de salud hacen frente a un gran desafio, ya que estas
enfermedades no son del dominio comun e incluso la informacion
disponible es escasa y de poco interés para los profesionales de la
salud como consecuencia de su baja presentacion, lo que provoca un
retraso en el diagndstico, elevado subregistro vy falla en la atencion
clinica. El desconocimiento de estas enfermedades hace que no
existan acciones preventivas y que los aspectos curativos y de rehabi-
litacion se atiendan con retraso, ocasionando un impacto negativo en
la atencion médica y la confianza hacia el personal de salud.

El médico se enfrenta a diversos retos diagndsticos en su practica
clinica en donde las enfermedades raras representan su mayor
desafio, toda vez que se requiere un alto indice de sospechay el
reconocimiento de un amplio espectro de signos y sintomas con
afeccion multisistémica.
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La complejidad diagnostica para estas enfermedades esta determi-
nada por una presentacion tempana, heterogénea y con un
comportamiento frecuentemente devastador en donde las
intervenciones médicas de manera oportuna tienen el efecto de
modificar la historia natural de la enfermedad. En México existen
grandes centros de atencion especializada como una oportunidad
para generar experiencia en este tipo de enfermedades; sin embar-
go, la realidad es diferente en otras zonas geograficas y sociocultu-
rales del pais, donde la poblacion tiene pocas facilidades para
acceder a un diagndstico y tratamiento oportuno.

Las enfermedades raras son un problema de salud publica que se
encuentra desatendido, esto derivado de la dificultad para
clasificarlas y que los procesos de investigacion tienen diferencias
metodolégicas importantes, asi como poblaciones de estudio poco
representativas, con una variabilidad clinica elevada y por su alto
grado de mortalidad temprana que impide el reconocimiento de la
entidad nosoldgica y diagndstica.

La evolucion en la genética y los procesos metabdlicos mediante la
investigacion clinica han ayudado a entender en mayor medida
algunas de las entidades e incluso su fisiopatologia, lo que ha
llevado al desarrollo de herramientas y marcadores bioldgicos que
permiten la identificacion temprana y el desarrollo de tratamientos
modificadores de la enfermedad. Las causas de las enfermedades
raras en su gran mayoria son desconocidas, sin embargo, existe un
gran interés por grupos de investigacion clinica enfocados en
encontrar instrumentos que permitan una pronta identificacion con
diagnosticos certeros y oportunos para mejorar la calidad de
atencion y expectativas de vida.
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