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tener tratamiento disponible es fundamental. Por ello el año pasado

presentamos una propuesta para acelerar este proceso y que los

pacientes españoles no tengan que esperar de media 786 días, es

decir, más de dos años, para acceder a los medicamentos huérfanos

autorizados en Europa”, afirma la directora de Acceso de Farmaindustria,

Isabel Pineros (https://www.linkedin.com/in/isabel-

pineros-2636431ab/?

utm_source=diariofarma&utm_medium=web&utm_campaign=smartlink).

Adicionalmente al procedimiento, es importante eliminar la percepción de

incertidumbre que rodea a estas patologías y para ello es fundamental el

desarrollo de plataformas adecuadas que permitan recoger, gestionar la

información y sobre todo resolver esta incertidumbre para avanzar en la mejora

de estas enfermedades. Fomentar la participación de todos los agentes

implicados: pacientes, clínicos, administración e industria es fundamental en

todo ello.

El avance en los tres pilares -investigación, diagnóstico precoz y disponibilidad de

tratamientos- es la base de la campaña que la Federación Española de

Enfermedades Raras (Feder), ha lanzado este 2024 con motivo del día mundial.

Proponen actuar en tres niveles, tal como ha explicado su presidente, Juan

Carrión: “En primer lugar, la investigación para entender su origen. En segundo

lugar, en programas de diagnóstico que permitan identificar la enfermedad

precozmente y, por último, con un acceso a tratamientos farmacológicos y

terapias que eviten el agravamiento de la enfermedad, favorezcan su mejoría o

incluso su curación.
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Enfermedades raras: casi el 50 por ciento son
neurológicas

Casi el 50 por ciento de las enfermedades raras son neurológicas, informa la Sociedad
Española de Neurología con motivo del Día Mundial de las Enfermedades Raras, 29 de
febrero.
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Una mujer coloca un cartel durante una actividad Por la equidad para las personas con enfermedades raras. EFE/Iván Franco

 28 de febrero, 2024  JAVIER TOVAR  Fuente: SEN - Neurología

Las enfermedades raras son neurológicas en casi un 50 por ciento. El 20 por ciento de los casos de
estas patologías poco frecuentes corresponden a enfermedades neuromusculares.

En el Día Mundial de las Enfermedades Raras, este año el 29 de febrero, la Sociedad Española de
Neurología (SEN) ofrece información sobre estas patologías.

Enfermedades raras: algunos datos

Las enfermedades raras afectan a tres millones de personas en España y se han descrito más de
7.000 patologías de estas características. En todo el mundo hay más de 400 millones de personas
que padecen alguna enfermedad rara.

Entre el 6 y el 8 por ciento de la población española puede verse afectada por una enfermedad rara
en algún momento de su vida.

El 65 por ciento de las enfermedades raras son graves e invalidantes y, en casi un 50 % de los
casos, afectan al pronóstico vital del paciente. El 85 % son crónicas. Solo entre un 5 y un 10 por
ciento de estas enfermedades cuentan con algún tratamiento curativo.

Más del 35 % de las personas con enfermedades raras muestran los primeros síntomas de su
enfermedad en la infancia o la adolescencia.

Cookies

Enfermedades raras: casi el 50 por ciento son neurológicas - EFE Salud https://efesalud.com/enfermedades-raras-casi-50-por-ciento-neurologicas/

4 de 20 28/02/2024, 16:15



En España, una persona afectada por una enfermedad rara tarda de media unos 5 años en obtener
un diagnóstico. El 20 % tarda hasta 10 años en ser diagnosticado.

Se considera que una enfermedad es rara cuando afecta a menos de 1 de cada 2.000 personas,
aunque más del 80 % de las enfermedades raras que se han registrado en la base de datos
europea sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos (Orphanet) afectan a menos de 1
personas por cada millón de habitantes.

Enfermedades raras neurológicas

El doctor Ángel Aledo Serrano, coordinador del Grupo de Estudio de Neurogenética y
Enfermedades Raras de la SEN, destaca: "De las 7.000 enfermedades raras descritas, casi el 50 %
son enfermedades neurológicas y, entre aquellas que no lo son, es común que se desarrolle algún
tipo de sintomatología de carácter neurológico".

Los síntomas varían considerablemente dependiendo del trastorno específico, pero son habituales
los problemas de movimiento, la pérdida de funciones cognitivas, debilidad muscular, problemas de
coordinación, crisis epilépticas o problemas sensoriales, entre otros, señala la Sociedad Española
de Neurología.

El 90 por ciento de las enfermedades raras pediátricas tienen manifestaciones neurológicas
relevantes. Estas patologías son las responsables del 35 % de los fallecimientos de niños menores
de un año y de más del 10 % de las muertes de 1 a 15 años.

La Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Raras (ERN-RND) estima que más de un 60
% de los europeos que padecen una enfermedad neurológica rara aún no han sido diagnosticados.

Impacto en la calidad de vida de los pacientes y sus familias

El doctor Aledo remarca: "Junto con su alta mortalidad, las enfermedades neurológicas raras
también suelen tener un impacto significativo en la calidad de vida de los pacientes y sus familias.
Las limitaciones físicas, cognitivas y emocionales pueden afectar a las actividades diarias, pero
también las relaciones personales y la capacidad para trabajar".

"Las enfermedades neurológicas raras son enfermedades poco comunes que afectan al sistema

nervioso y generalmente son genéticas, degenerativas y suelen ser crónicas, graves e incapacitantes o

incluso ponen en riesgo la vida de los pacientes", expone el doctor Aledo.

En España, añade el neurólogo de la SEN, el 75 % de los afectados por una enfermedad rara tiene

algún grado de dependencia y más del 50 % precisa apoyo en su vida diaria.
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¿Cuáles son las enfermedades raras en oftalmología?

Doctor Ángel Aledo/Foto facilitada por la Sociedad Española de Neurología

El doctor Aledo pide que se impulsen centros de referencia para estas patologías y formación
específica para los profesionales sanitarios para reducir la demora en el diagnóstico. También
plantea la introducción de la genómica para los diagnóstico, ya que el 80 % de las enfermedades
raras son de origen genético.
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El 65% de las enfermedades raras
son “graves e invalidantes”

SERVIMEDIA

7-9 minutos

MADRID, 28 (SERVIMEDIA)

El 65% de las enfermedades raras son “graves e invalidantes” y

en casi un 50% de los casos afectan el pronóstico vital del

paciente. En España, el 75% de los afectados por una patología

poco frecuente tienen algún grado de dependencia y más de la

mitad precisan apoyo en su vida diaria.

Así lo constató este miércoles al Sociedad Española de

Neurología (SEN), que destacó que suponen “un reto” para la

sociedad por su “impacto” en la calidad de vida y la necesidad

de investigación y atención especializada. Afectan a 3 millones

de personas en España y la mitad de ellas son enfermedades

neurológicas; además, el 20% de los casos de enfermedades

raras o poco frecuentes corresponden a enfermedades

neuromusculares.

Se considera que una enfermedad es rara cuando afecta "a

menos de una de cada 2.000 personas", aunque más del 80%

de las enfermedades raras que se han registrado en la base de

datos europea sobre enfermedades raras y medicamentos

huérfanos afectan a menos de una persona por cada millón de

habitantes.
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Según la SEN, se estima que" entre el 6% y el 8% de la

población española" puede verse afectada por una enfermedad

rara en algún momento de su vida. Ello supone que, aunque

individualmente estas enfermedades pueden ser poco

frecuentes, "colectivamente afectan a un número muy

importante de personas". Solamente en España afectan a

alrededor de 3 millones de personas y, en todo el mundo, a más

de 400 millones.

LA MITAD SON NEUROLÓGICAS

“Se han descrito más 7.000 enfermedades raras, de las que

casi el 50% son enfermedades neurológicas y, entre aquellas

que no lo son, es común que se desarrolle algún tipo de

sintomatología de carácter neurológico”, explicó el doctor Ángel

Aledo Serrano, coordinador del Grupo de Estudio de

Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Española

de Neurología.

“Las enfermedades neurológicas raras son enfermedades poco

comunes que afectan el sistema nervioso y generalmente son

genéticas, degenerativas y, al igual que ocurre con el resto de

enfermedades raras suelen ser crónicas, graves, incapacitantes

o incluso ponen en riesgo la vida de los pacientes”, subrayó.

Dentro de las enfermedades neurológicas raras se agrupan un

número muy importante de distintos tipos de patologías. Los

síntomas varían considerablemente dependiendo del trastorno

específico, pero son habituales los problemas de movimiento, la

pérdida de funciones cognitivas, debilidad muscular, problemas

de coordinación, crisis epilépticas o problemas sensoriales.

Además, más del 35% de las personas con enfermedades raras

muestran los primeros síntomas de su enfermedad en la

infancia o la adolescencia y se estima que el 90% de las
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enfermedades raras pediátricas tienen manifestaciones

neurológicas relevantes. Asimismo, las enfermedades raras son

"responsables del 35% de los fallecimientos de niños menores

de un año y de más del 10% de las muertes de 1 a 15 años".

GRADO DE DEPENDENCIA

"En España, el 75% de los afectados por una enfermedad rara

tienen algún grado de dependencia y más del 50% de los

afectados precisan apoyo en su vida diaria”, señaló el doctor

Aledo, quien recordó que las enfermedades neurológicas raras

también suelen tener un "impacto significativo" en la calidad de

vida de los pacientes y sus familias. "Las limitaciones físicas,

cognitivas y emocionales pueden afectar las actividades diarias,

pero también las relaciones personales y la capacidad para

trabajar", agregó.

Otro aspecto en común de todas las enfermedades raras es el

retraso en el diagnóstico. En España, una persona afectada por

una enfermedad rara tarda de media unos cinco años en

obtener un diagnóstico y el 20% tarda hasta diez años en ser

diagnosticado.

“Debido a su rareza y, a menudo, a la falta de conocimiento

sobre estas enfermedades, el diagnóstico puede ser

complicado, ya que se tiende a descartar otras causas más

comunes antes de sospechar de una enfermedad rara”,

comentó este especialista.

Por ello, abogó por que "se impulsen los centros de referencia

para el tratamiento de estas patologías", y la formación

específica para los profesionales sanitarios, ya que el impacto

de la demora en el diagnóstico significa un "deterioro

progresivo" de la salud y calidad de vida de los pacientes.

“Puesto que el 80% de las enfermedades raras son de origen
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genético, la introducción de la genómica y el descubrimiento de

un gran número de alteraciones genéticas causantes de las

mismas, nos permiten ya diagnosticar con mayor precisión a un

gran número de pacientes. Además, ya existen terapias de

precisión que han demostrado su eficacia para algunos de los

diagnósticos neurogenéticos”, remachó.
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El 22% de los ensayos clínicos en
marcha en España buscan nuevos
tratamientos para enfermedades
raras

SERVIMEDIA

7-9 minutos

MADRID, 28 (SERVIMEDIA)

El 22% de los ensayos clínicos en marcha en España buscan

nuevas terapias para enfermedades raras. Además, uno de

cada tres fármacos con principio activo nuevo autorizados en

Europa en 2023 era huérfano, lo que significa que está indicado

para alguna patología rara o poco frecuente.

Así lo constató Farmaindustria, tras recordar que la industria

farmacéutica española impulsa el 90% de los ensayos clínicos

para este tipo de enfermedades y que la investigación de

nuevos medicamentos para patologías poco frecuentes se ha

multiplicado en los últimos años.

"En los últimos años, la investigación de nuevos medicamentos

para enfermedades raras ha crecido de forma exponencial,

desde los 21 de 2015 hasta los 182 de 2023, según los datos

del Registro Español de Ensayos Clínicos (REEC). Son datos

muy positivos que muestran que el año pasado uno de cada

cinco ensayos (22%) ya probaban medicamentos huérfanos",

explicó Farmaindustria.
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Además, recordó la importancia de seguir avanzando en

investigación, en el "diagnóstico precoz" y en la disponibilidad

de estos medicamentos para todos los pacientes. En los últimos

años, además, ha aumentado hasta el 51% el porcentaje de

investigaciones en fases tempranas, aquellas que suponen una

oportunidad más precoz para que los pacientes puedan acceder

a esos nuevos fármacos en investigación.

“Esto es una gran ventaja especialmente para los pacientes que

sufren enfermedades poco frecuentes, porque son casos en

que muchas veces no hay alternativa terapéutica”, explica la

directora de Investigación Clínica y Traslacional de

Farmaindustria, Amelia Martín Uranga.

Pero se estima que sólo el 5% de las enfermedades raras que

existen tiene algún tratamiento disponible. Uno de los grandes

proyectos de investigación en enfermedades raras es la Red

Únicas. Se trata de una gran alianza de colaboración público-

privada impulsada por el Hospital Sant Joan de Deu en

colaboración con otros 25 centros españoles, hospitales

europeos, centros de investigación, empresas farmacéuticas,

empresas de tecnologías sanitarias y entidades asociativas, con

el objetivo de avanzar en la investigación de patologías poco

frecuentes y complejas.

"Toda esta investigación está dando sus frutos y eso se refleja

en las aprobaciones de la Agencia Europea del Medicamento,

que en su último informe constata que de los 34 medicamentos

innovadores, con principio activo nuevo, autorizados en 2023, el

35% (12) están destinados a tratar enfermedades raras",

destacó Farmaindustria.

ACCESO A LOS NUEVOS TRATAMIENTOS

Mientras que España se ha convertido en un "referente mundial
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en ensayos clínicos", este éxito no tiene siempre su traslación a

la llegada de los nuevos fármacos a los pacientes. "En el caso

de las enfermedades raras, la importancia de acceder a los

tratamientos de forma rápida puede ser aún más crítica, cuando

estas enfermedades son muy limitantes o amenazan la vida",

puntualizó la entidad.

Según los datos presentados por la Sociedad Española de

Neurología con motivo del día mundial, el 65% de las

enfermedades raras son graves e invalidantes, y casi en la

mitad de los casos afectan al pronóstico vital del paciente. Esta

organización recuerda también que unos tres millones de

personas sufren en España una enfermedad rara y que la

media de tiempo hasta el diagnóstico es de cinco años.

Por ello, Farmaindustria ha presentado una propuesta de

procedimiento específico para acelerar la disponibilidad de los

medicamentos huérfanos una vez que se aprueban en Europa.

“Casi el 80% de los países de Europa, Canadá y Nueva

Zelanda que fueron analizados en un reciente informe europeo

tienen procedimientos distintos para las enfermedades raras

mientras que en España sigue siendo una demanda. Reconocer

que estos medicamentos tienen peculiaridades en su

investigación y desarrollo y que, por definición, están indicados

para el tratamiento de un número reducido de pacientes que no

suelen tener tratamiento disponible es fundamental”, afirma la

directora de Acceso de Farmaindustria, Isabel Pineros.

Añadió que el año pasado, Farmaindustria presentó una

propuesta para "acelerar este proceso y que los pacientes

españoles no tengan que esperar de media 786 días, es decir,

más de dos años, para acceder a los medicamentos huérfanos

autorizados en Europa".

El 22% de los ensayos clínicos en marcha en España buscan nuevos t... about:reader?url=https%3A%2F%2Fwww.lavanguardia.com%2Faut...

3 de 4 28/02/2024, 16:22



(SERVIMEDIA)28-FEB-2024 13:22 (GMT +1)CAG/clc

(C) SERVIMEDIA. Esta información es propiedad de

Servimedia. Sólo puede ser difundida por los clientes de esta

agencia de noticias citando a Servimedia como autor o fuente.

Todos los derechos reservados. Queda prohibida la distribución

y la comunicación pública por terceros mediante cualquier vía o

soporte.

El 22% de los ensayos clínicos en marcha en España buscan nuevos t... about:reader?url=https%3A%2F%2Fwww.lavanguardia.com%2Faut...

4 de 4 28/02/2024, 16:22



AROUSA

Merchi Álvarez: «Día das enfermidades son todos para quen as padece»

BEA COSTA

CAMBADOS / LA VOZ

Martina Miser

La cambadesa reclama más investigación, pero también que se cuiden los pequeños detalles, como reparar el
aseo de la piscina

28 feb 2024 . Actualizado a las 15:15 h.

Comentar ꞏ 0

PUBLICIDAD

Merchi Álvarez recibe un cheque solidario de los alumnos del colegio Salesianos de …

¡SOLO DURANTE 72H!  Suscríbete 1 año por solo 18€ Quiero la oferta

Merchi Álvarez: «Día das enfermidades son todos para quen as padece» https://www.lavozdegalicia.es/noticia/arousa/2024/02/29/merchi-alva...

1 de 5 28/02/2024, 16:35



Merchi Álvarez: «Día das enfermidades son todos para quen as padece» https://www.lavozdegalicia.es/noticia/arousa/2024/02/29/merchi-alva...

2 de 5 28/02/2024, 16:35





Sponsored Links

Eucerin

¿Lista para una piel más radiante y…

El truco definitivo para dormir mejor y alcanzar un mejor sueño - M... https://www.mdzol.com/estar-mejor/2024/2/28/el-truco-definitivo-par...

1 de 4 28/02/2024, 16:23



El truco definitivo para dormir mejor y alcanzar un mejor sueño - M... https://www.mdzol.com/estar-mejor/2024/2/28/el-truco-definitivo-par...

2 de 4 28/02/2024, 16:23



El truco definitivo para dormir mejor y alcanzar un mejor sueño - M... https://www.mdzol.com/estar-mejor/2024/2/28/el-truco-definitivo-par...

3 de 4 28/02/2024, 16:23



G
et

 N
o

tif
ic

at
io

ns

Más del 20% de los ensayos clínicos nacionales se dirigen a cubrir ne... https://www.immedicohospitalario.es/noticia/44558/mas-del-20-de-lo...

1 de 7 28/02/2024, 16:30



TE RECOMENDAMOS

G
et

 N
o

tif
ic

at
io

ns

Más del 20% de los ensayos clínicos nacionales se dirigen a cubrir ne... https://www.immedicohospitalario.es/noticia/44558/mas-del-20-de-lo...

2 de 7 28/02/2024, 16:30



MADRID, 28 (EUROPA PRESS)

En la actualidad, se han descrito más de 7.000 enfermedades raras “de las que casi el 50 por

ciento son enfermedades neurológicas y, entre aquellas que no lo son, es común que se

desarrolle algún tipo de sintomatología de carácter neurológico”, según detalla el coordinador

del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Española de

Neurología (SEN), el doctor Ángel Aledo Serrano.

En el marco del Día Mundial de las Enfermedades Raras, conmemorado cada 29 de febrero, el

doctor Aledo Serrano recuerda que las enfermedades neurológicas raras “son enfermedades

poco comunes que afectan el sistema nervioso y generalmente son genéticas, degenerativas y,

al igual que ocurre con el resto de enfermedades raras suelen ser crónicas, graves,

incapacitantes o incluso ponen en riesgo la vida de los pacientes” .

En este sentido, los síntomas pueden variar considerablemente dependiendo del trastorno

La Sociedad Española de Neurología indica que aproximadamente la ... https://www.noticiasdesalud.es/2024/02/28/la-sociedad-espanola-de-n...
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específico, pero son habituales los problemas de movimiento, la pérdida de funciones

cognitivas, debilidad muscular, problemas de coordinación, crisis epilépticas o problemas

sensoriales, entre otros.

Asimismo, desde la SEN aseguran que más del 35 por ciento de las personas con enfermedades

raras muestran los primeros síntomas de su enfermedad en la infancia o la adolescencia y se

estima que el 90 por ciento de las enfermedades raras pediátricas tienen manifestaciones

neurológicas relevantes.

“Junto con su alta mortalidad, las enfermedades neurológicas raras también suelen tener un

impacto significativo en la calidad de vida de los pacientes y sus familias. Las limitaciones

físicas, cognitivas y emocionales pueden afectar las actividades diarias, pero también las

relaciones personales y la capacidad para trabajar”, señala el doctor Ángel Aledo.

“En España, el 75 por ciento de los afectados por una enfermedad rara tienen algún grado de

dependencia y más del 50 por ciento de los afectados su vida diaria”, añade el experto.

RETRASO EN EL DIAGNÓSTICO Otro aspecto en común de todas las enfermedades raras es el

retraso en el diagnóstico. En esta línea, desde la SEN subrayan que, en España, una persona

afectada por una enfermedad rara tarda de media unos 5 años en obtener un diagnóstico y el

20 por ciento tarda hasta 10 años en ser diagnosticado.

Leer más: La Consejería de Sanidad tranquiliza sobre el aumento de
casos de tos ferina en Albacete

“Debido a su rareza y, a menudo, a la falta de conocimiento sobre estas enfermedades, el

diagnóstico puede ser complicado, ya que se tiende a descartar otras causas más comunes

antes de sospechar de una enfermedad rara”, precisa el doctor Aledo Serrano.

Ante este contexto, el coordinador del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades

Raras de la SEN subraya la importancia de “los centros de referencia para el tratamiento de

estas patologías así como la formación específica para los profesionales sanitarios”, y apunta a

“importantes avances en las técnicas diagnósticas”.
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“Puesto que el 80 por ciento de las enfermedades raras son de origen genético, la introducción

de la genómica y el descubrimiento de un gran número de alteraciones genéticas causantes de

las mismas, nos permiten ya diagnosticar con mayor precisión a un gran número de pacientes.

Además ya existen terapias de precisión que han demostrado su eficacia para algunos de los

diagnósticos neurogenéticos”, detalla.

No obstante, el experto precisa que, “aproximadamente, se estima que actualmente solo se

han identificado los genes responsables de un 50 por ciento de las enfermedades genéticas

raras, por lo que se hace necesario seguir investigando en este campo al igual que fomentar la

investigación para desarrollar nuevas terapias que mejoren la calidad de vida de quienes las

padecen”.

Por último, referente a los tratamientos, el doctor Aledo Serrano concluye que

“lamentablemente solo entre el 5 y el 10 por ciento de las enfermedades raras cuentan

actualmente con algún tratamiento curativo. Por lo tanto, la investigación también es crucial

para desarrollar mejores opciones de tratamiento”.
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4-5 minutos

Las enfermedades raras son neurológicas en casi un 50 por

ciento. El 20 por ciento de los casos de estas patologías poco

frecuentes corresponden a enfermedades neuromusculares.

En el Día Mundial de las Enfermedades Raras, este año el 29

de febrero, la Sociedad Española de Neurología (SEN) ofrece

información sobre estas patologías.

Enfermedades raras: algunos datos

Las enfermedades raras afectan a tres millones de personas en

España y se han descrito más de 7.000 patologías de estas

características. En todo el mundo hay más de 400 millones de

personas que padecen alguna enfermedad rara.

Anuncios

¿Debería ser un derecho humano el biohacking extremo?

Entre el 6 y el 8 por ciento de la población española puede

verse afectada por una enfermedad rara en algún momento de

su vida.

El 65 por ciento de las enfermedades raras son graves e
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invalidantes y, en casi un 50 % de los casos, afectan al

pronóstico vital del paciente. El 85 % son crónicas. Solo entre

un 5 y un 10 por ciento de estas enfermedades cuentan con

algún tratamiento curativo.

Más del 35 % de las personas con enfermedades raras

muestran los primeros síntomas de su enfermedad en la

infancia o la adolescencia.

En España, una persona afectada por una enfermedad rara

tarda de media unos 5 años en obtener un diagnóstico. El 20 %

tarda hasta 10 años en ser diagnosticado.

Se considera que una enfermedad es rara cuando afecta a

menos de 1 de cada 2.000 personas, aunque más del 80 % de

las enfermedades raras que se han registrado en la base de

datos europea sobre enfermedades raras y medicamentos

huérfanos (Orphanet) afectan a menos de 1 personas por cada

millón de habitantes.

El doctor Ángel Aledo Serrano, coordinador del Grupo de

Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras de la SEN,

destaca: “De las 7.000 enfermedades raras descritas, casi el 50

% son enfermedades neurológicas y, entre aquellas que no lo

son, es común que se desarrolle algún tipo de sintomatología

de carácter neurológico”.

“Las enfermedades neurológicas raras son enfermedades poco

comunes que afectan al sistema nervioso y generalmente son

genéticas, degenerativas y suelen ser crónicas, graves e

incapacitantes o incluso ponen en riesgo la vida de los

pacientes”, expone el doctor Aledo.

Los síntomas varían considerablemente dependiendo del

trastorno específico, pero son habituales los problemas de

movimiento, la pérdida de funciones cognitivas, debilidad
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