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La mitad de las enfermedades raras son
neuroldgicas y el 65% son ''graves e
invalidantes"
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En Espaiia, el 75% de los afectados por una patologia poco frecuente tienen algin grado de dependencia.
ESPECIAL | Vivir con una enfermedad rara, cuarenta testimonios en primera persona.
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El 22% de los ensayos clinicos en marcha en
Espana buscan nuevos tratamientos para
enfermedades raras
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La industria farmacéutica espaiiola impulsa el 90% de los ensayos clinicos para este tipo de enfermedades.
ESPECIAL | Vivir con una enfermedad rara, cuarenta testimonios en primera persona.
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clinicos en marcha en Espafia buscan nuevas
adades raras. Ademés, uno de cada tres farmacos
nuevo autorizados en Europa en 2023 era
sxsens xeannney vy ue wapalifica que estd indicado para alguna patologia rara o

poco frecuente.

Asi lo constaté Farmaindustria, tras recordar que la industria
farmacéutica espafiola impulsa el 90% de los ensayos clinicos para este
tipo de enfermedades y que la investigacion de nuevos medicamentos

para patologias poco frecuentes se ha multiplicado en los tltimos afios.

"En los ultimos aflos, la investigacién de nuevos medicamentos para
enfermedades raras ha crecido de forma exponencial, desde los 21 de
2015 hasta los 182 de 2023, segtin los datos del Registro Espafiol de
Ensayos Clinicos (REEC). Son datos muy positivos que muestran que el
afio pasado uno de cada cinco ensayos (22%) ya probaban medicamentos

huérfanos', explicé Farmaindustria.
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Article ranking ¥ taja especialmente para los pacientes que sufren
‘ecuentes, porque son casos en que muchas veces no
sutica”, explica la directora de Investigacién Clinica

naindustria, Amelia Martin Uranga.

lo el 5% de las enfermedades raras que existen tiene
ponible. Uno de los grandes proyectos de
srmedades raras es la Red Unicas. Se trata de una
oracién publico-privada impulsada por el Hospital
Sant Joan de Deu en colaboracién con otros 25 centros espafioles,
hospitales europeos, centros de investigacién, empresas farmacéuticas,
empresas de tecnologias sanitarias y entidades asociativas, con el
objetivo de avanzar en la investigacidon de patologias poco frecuentes y

complejas.

Sélo el 5% de las enfermedades raras que
existen tiene algin tratamiento
disponible

"Toda esta investigacion esta dando sus frutos y eso se refleja en las

aprobaciones de la Agencia Europea del Medicamento, que en su ultimo

informe constata aue de los 34 medicamentos innovadores. con
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agnéstico tardio, discapacidad, ayudas para
rapias insuficientes y falta de investigacion

ntados por la Sociedad Espafiola de Neurologia con

al, el 65% de las enfermedades raras son graves e

n la mitad de los casos afectan al prondstico vital del

zacién recuerda también que unos tres millones de

spafla una enfermedad rara y que la media de

tiempo hasta el diagnéstico es de cinco afios.

Por ello, Farmaindustria ha presentado una propuesta de

procedimiento especifico para acelerar la disponibilidad de los

medicamentos huérfanos una vez que se aprueban en Europa.

“Casi el 80% de los paises de Europa, Canada y Nueva Zelanda que fueron

analizados en un reciente informe europeo tienen procedimientos

distintos para las enfermedades raras mientras que en Espafla sigue

siendo una demanda. Reconocer que estos medicamentos tienen

peculiaridades en su investigacién y desarrollo y que, por definicién,

estan indicados para el tratamiento de un numero reducido de pacientes

que no suelen tener tratamiento disponible es fundamental”, afirma la

directora de Acceso de Farmaindustria, Isabel Pineros.

Afiadid que el afio pasado, Farmaindustria presentd una propuesta para

"acelerar este proceso y que los pacientes espaiioles no tengan que

esperar de media 786 dias, es decir, mas de dos afios, para acceder a los

medicamentos huérfanos autorizados en Europa".
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22% de ensayos clinicos en Espana buscan
tratamientos para enfermedades raras
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En los ultimos afos, la investigacion de nuevos medicamentos para
enfermedades raras ha crecido de forma exponencial, desde los 21 de 2015
hasta los 182 de 20 >N < W22 ppAcGERPTEE l0s énsayos clinicos
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En este contexto, Farmaindustria recuerda la importancia de seguir avanzando
en investigacion, en el diagndstico precoz y en la disponibilidad de estos
medicamentos, de forma rapida y equitativa para todos los pacientes.

En los ultimos anos, ademas, ha aumentado hasta el 57 por ciento el porcentaje
de investigaciones en fases tempranas, aquellas que suponen una oportunidad

Mas precoz para que los pacientes puedan acceder a esos nuevos farmacos en
investigacion.

"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 Investigacion Clinica y
Traslacional de Farmaindustria, Amelia Martin Uranga. Se estima que solo el
cinco por ciento de las enfermedades raras que existen tiene algun tratamiento
disponible.

Uno de los grandes proyectos de investigacion en enfermedades raras es la Red
Unicas. Se trata de una gran alianza de colaboracién publico-privada impulsada
por el Hospital Sant Joan de Deu en colaboracion con otros 25 centros
espanoles, hospitales europeos, centros de investigacion, empresas
farmacéuticas, empresas de tecnologias sanitarias y entidades asociativas, con
el objetivo de avanzar en la investigacion de patologias poco frecuentes y
complejas.

Toda esta investigacion esta dando sus frutos y eso se refleja en las
aprobaciones de la Agencia Europea del Medicamento, que en su ultimo
informe constata que de los 34 medicamentos innovadores (con principio
activo nuevo) autorizados en 2023, el 35 por ciento (12) estan destinados a
tratar enfermedades raras.

Mientras que Espafia se ha convertido en un referente mundial en ensayos
clinicos, este éxito no tiene siempre su traslacion a la llegada de los nuevos
farmacos a los pacientes. En el caso de las enfermedades raras, la importancia
de acceder a los tratamientos de forma rapida puede ser alin mas critica,

cuando estas enfernygs' = %222 gy Iirﬂi}\a&@ﬁf@men@an la vida.

A ,Socigﬁ%%s%oa%lola de Neurologia, el 65 por
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de los casos afectan al prondstico vital del paciente. Esta organizacion
recuerda también que unos tres millones de personas sufren en Espafia una
enfermedad rara y que la media de tiempo hasta el diagnostico es de cinco
anos.

Es por ello que Farmaindustria ha presentado una propuesta de procedimiento
especifico para acelerar la disponibilidad de los medicamentos huérfanos una
vez que se aprueban en Europa.

"Reconocer que estos medicamentos tienen peculiaridades en su investigacion
y desarrollo y que, por definicion, estan indicados para el tratamiento de un
numero reducido de pacientes que no suelen tener tratamiento disponible es
fundamental. Por ello el afio pasado presentamos una propuesta para acelerar
este proceso y que los pacientes espafioles no tengan que esperar de media
/86 dias, es decir, mas de dos afos, para acceder a los medicamentos
huérfanos autorizados en Europa’, afirma la directora de Acceso de
Farmaindustria, Isabel Pineros.

Adicionalmente al procedimiento, es importante eliminar la percepcion de
incertidumbre que rodea a estas patologias y para ello es fundamental el
desarrollo de plataformas adecuadas que permitan recoger, gestionar la
informacion y sobre todo resolver esta incertidumbre para avanzar en la mejora
de estas enfermedades.

El avance en los tres pilares -investigacion, diagndstico precoz y disponibilidad
de tratamientos- es la base de la campana que la Federacion Espafiola de
Enfermedades Raras (FEDER) ha lanzado este 2024 con motivo del dia mundial.
Proponen actuar en tres niveles que incluyen: "en primer lugar, la investigacion
para entender su origen. En segundo lugar, en programas de diagnostico que
permitan identificar la enfermedad precozmente y, por Ultimo, con un acceso a
tratamientos farmacologicos y terapias que eviten el agravamiento de la
enfermedad, favorezcan su mejoria o incluso su curacion”.

» ESPANA DIARIOENPOSITIVO #ENFERMEDADES RARAS
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El 22% de los ensayos clinicos en
marcha en Espania buscan nuevos
tratamientos para enfermedades

raras

En los tltimos anos, la investigacion de nuevos medicamentos para
enfermedades raras ha crecido de forma exponencial, desde los 21 de
2015 hasta los 182 de 2023, por lo que el 22 por ciento de los ensayos
clinicos prueban medicamentos huérfanos buscando tratamientos
para enfermedades raras, segin los datos del Registro Espanol de
Ensayos Clinicos (REEC).

En este contexto, Farmaindustria recuerda la importancia de seguir
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En los tltimos anos, ademas, ha aumentado hasta el 51 por ciento el
porcentaje de investigaciones en fases tempranas, aquellas que
suponen una oportunidad mas precoz para que los pacientes puedan

acceder a esos nuevos farmacos en investigacion.

«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
Investigacion Clinica y Traslacional de Farmaindustria, Amelia Martin
Uranga. Se estima que solo el cinco por ciento de las enfermedades

raras que existen tiene algn tratamiento disponible.

Uno de los grandes proyectos de investigacion en enfermedades raras
es la Red Unicas. Se trata de una gran alianza de colaboracion putblico-
R privada impulsada por el Hospital Sant Joan de Deu en colaboracion N
con otros 25 centros espanoles, hospitales europeos, centros de
investigacion, empresas farmacéuticas, empresas de tecnologias
sanitarias y entidades asociativas, con el objetivo de avanzar en la

investigacion de patologias poco frecuentes y complejas.

Toda esta investigacion esta dando sus frutos y eso se refleja en las
aprobaciones de la Agencia Europea del Medicamento, que en su
ultimo informe constata que de los 34 medicamentos innovadores (con
principio activo nuevo) autorizados en 2023, el 35 por ciento (12) estan

destinados a tratar enfermedades raras.

Mientras que Espana se ha convertido en un referente mundial en
ensayos clinicos, este éxito no tiene siempre su traslacion a la llegada
de los nuevos farmacos a los pacientes. En el caso de las
enfermedades raras, la importancia de acceder a los tratamientos de
forma rapida puede ser aiin mas critica, cuando estas enfermedades

son muy limitantes o amenazan la vida.

Segun los datos presentados por la Sociedad Espanola de Neurologia,

el 65 por ciento de las enfermedades raras son graves e invalidantes, y

casi en la mitad de los casos afectan al prondstico vital del paciente.

Esta organizacion recuerda también que unos tres millones de

personas sufren en Espana una enfermedad rara y que la media de PRIVACY

tiempo hasta el diagnoéstico es de cinco anos.
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Es por ello que Farmaindustria ha presentado una propuesta de
procedimiento especifico para acelerar la disponibilidad de los

medicamentos huérfanos una vez que se aprueban en Europa.

«Reconocer que estos medicamentos tienen peculiaridades en su
investigacion y desarrollo y que, por definicion, estan indicados para el
tratamiento de un nimero reducido de pacientes que no suelen tener
tratamiento disponible es fundamental. Por ello el aio pasado
presentamos una propuesta para acelerar este proceso y que los
pacientes espafoles no tengan que esperar de media 786 dias, es
decir, mas de dos anos, para acceder a los medicamentos huérfanos
autorizados en Europa», afirma la directora de Acceso de

Farmaindustria, Isabel Pineros.

o Adicionalmente al procedimiento, es importante eliminar la e
percepcion de incertidumbre que rodea a estas patologias y para ello
es fundamental el desarrollo de plataformas adecuadas que permitan
recoger, gestionar la informacion y sobre todo resolver esta

incertidumbre para avanzar en la mejora de estas enfermedades.

El avance en los tres pilares -investigacion, diagnostico precoz y
disponibilidad de tratamientos- es la base de la campana que la
Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER) ha lanzado este
2024 con motivo del dia mundial. Proponen actuar en tres niveles que
incluyen: «en primer lugar, la investigacion para entender su origen.
En segundo lugar, en programas de diagnostico que permitan
identificar la enfermedad precozmente y, por ultimo, con un acceso a
tratamientos farmacologicos y terapias que eviten el agravamiento de

la enfermedad, favorezcan su mejoria o incluso su curacion».
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El Cronista e Informacion General e Insomnio

Salud

Chau insomnio: los trucos
mas efectivos que tienen que
probar las personas con
problemas para dormir

Muchos padecen este trastorno que impide el buen descanso, pero,
;sabias que hay unos trucos para evitar que esto suceda?

Actualizado el 28 de Febrerode 2024  12:30 © m X @ ™M EI

Escuchar

3:00 minutos
Elinsomnio es ese compariero nocturno que perturba el descansoy
afecta a millones de personas en todo el mundo. Mas que una simple

dificultad para conciliar el sueno, puede tener un impacto profundo en
la salud fisica y mental de quienes lo padecen.

Desde el estrés diario hasta los habitos de suenio poco saludables, las
causas del insomnio son variadas y complejas. Afortunadamente, existen
enfoques novedosos y efectivos para abordar este problema.

Combatir los problemas para dormir es fundamental para garantizar
un descanso reparador y mejorar la calidad de vida. Por eso, conocé
cuales son los trucos efectivos que tenés que probar si sufris de
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insommnio.

Te puede interesar

El estudio cientifico que demostro qué pasa con los garbanzos cuando los

POIEeIos e1nremaojo

Te puede interesar

Las 4 razas de perro que no conviene tener en casa: son muy lindos, pero también
son desobedientes

Conciliar el sueno: ;cuales son los trucos para dormir
mejor?

Segun la Sociedad Espariola de Neurologia (SEN), entre el 20 y el 48 %
de los adultos experimentan dificultades para conciliar o mantener el
sueno en algiin momento, y al menos el 10 % de los casos estan
relacionados con trastornos cronicos y graves del sueio.

Por otra parte, la Organizaciéon Mundial de la Salud (OMS) recomienda
que los adultos duerman entre 7 y 9 horas cada noche para mantener
una buena salud fisica y mental.

Para mejorar la calidad del sueno, es importante seguir algunos
consejos para generar un habito y decirle chau al insomnio. A
continuacion conocé los 4 trucos efectivos compartidos por E!
Confidencial que tenés que implementar:

Respeta un horario de sueiio: para dormir bien es recomendable
establecer una hora fija para despertarse, no solo durante la
semana laboral, sino también los fines de semana y en vacaciones.
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Acostumbrar al cuerpo a despertarse a la misma hora todos los dias
facilita conciliar el sueno y garantiza un descanso adecuado. Para
despertarse con mas facilidad, es util encender la luz y moverse en
cuanto suene el despertador.

Es importante relacionar la cama solo con dormir si se sufre de insomnio. (Fuente: Pexels).

Evita algunos alimentos y bebidas: esto puede ayudar a mejorar la
calidad del sueno. Es importante abstenerse de consumir alcohol y
cafeina después del mediodia, asi como alimentos pesados y
picantes que puedan causar problemas estomacales o digestivos.

Te puede interesar
Una investigacion cientifica puso en duda lo que pensabamos de nuestras A
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huellas dactilares con la ayuda de la Inteligencia Artificial

Te puede interesar

Horoscopo: los 5 signos del zodiaco que tendran buena fortuna durante el Ano de
Dragon de Madera

La habitacion es solo para dormir: es importante asociar la cama
Unicamente con el acto de dormir, reservandola exclusivamente
para eso y para mantener relaciones sexuales.

Aunque pueda resultar tentador trabajar o hacer otras actividades en
la cama, es importante salir de ella siempre que sea posible. De esta

manera, se le puede ensenar al cerebro que el dormitorio y la cama
son espacios destinados especificamente para dormir.

El estrés es una de las causas mas comunes del insomnio. (Fuente: Pexels).
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Levantarse de la cama: uno de los consejos utiles para quienes se
despiertan en medio de la noche y tienen dificultades para volver a
dormirse es levantarse de la cama.

Si después de 20 o 30 minutos no logras conciliar el sueiio,
levantate, movete por la casa y luego volvé a la cama, esto te ayudara a

reiniciar el sueno.

Es importante evitar asociar la cama con la incapacidad de dormir,
porlo que levantarse y volver a intentarlo puede ser beneficioso para

Noticias de tu interés

Comparti tus comentarios

:Querés dejar tu opinion? Registrate para comentar este articulo.

INGRESA
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ELDIARIOVASCO

Dia de las enfermedades raras

El puzle sin resolver de las enfermedades raras

Gipuzkoa alcanza mas de 3.500 casos de enfermedades raras desde la puesta en
marcha del registro oficial en 2015. Uno de cada diez casos esta en edad pediatrica

Eunate Turco, con el abrigo rosa, posa rodeada de sus padres y su hermana mayor. Nahia Patino, en
una de las sesiones de rehabilitacion en la asociacién Pausoka, acompanada de su madre Saioa y el
fisioterapeuta Igor. ARIZMENDI y LOBO

Patricia Rodriguez
=

"’ X ' Seguir

Jueves, 29 de febrero 2024, 01:00

¥ Comenta | ~»

Nadie quiere ser valiente por la fuerza. Ni tener que luchar por levantarse cada
dia. Sin embargo, haber nacido con una enfermedad rara, de esas que casi nadie

1de?2 29/02/2024, 10:50
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En los tiltimes afios ha aumentado hasta el 51% el porcentaje de investigaciones
en fases {las que suj una oportunidad mds precoz para que
los pacientes puedan acceder a esos nuevos firmacos en investigacion. “Esto es
una gran ventaja especialmente para los pacientes que sufren enfermedades
poco frecuentes, porque son easos en que muchas veces no hay alternativa
terapéutica”, explica la di del igacion Clinica y Traslacional de
Farmaindustria, Amelia Martin Uranga. Se estima que solo el 5% de las
enfermedades rams que existen tiene algin tratamiento disponible.

Uno de los grandes provectos de i igacion en enfermedades raras es la Red
Unicas, Se trata de una gran alianza de colaboracion pitblico-privada impulsada
por ¢l Hospital Sant Joan de D«'u en mblboraﬂén con atros 25 mntms espanioles,
hospitales europeos, centros de i g P far

de teenologias sanitarias y entidad iativas, con el objeti A.n\wmrcnln
investigacion de patologias poco frecuentes y complejas.

Toda esta investigacion estd dando sus frutos y eso se refleja en las aprobaciones

dela Agencin Europea del Medi (https://twitter.com/
ema_news?
utm_source=diariofarma&utm_medi b&utm_campaig tlink),
que en su iltimo informe constata que de los 34 medi i dores
(om:l principio active nuevo) autorizados en 2023, el 35% (12) estin
inados a tratar enfermedades raras,
Desafio, mejorar el acceso

“Mientras que Espana se ha convertido en un referente mundial en ensayos
clinicos, este éxito no tiene siempre su traslacion a la legada de los nuevos
fiirmacos a los pacientes. En el de las enfermedades raras, la
importancia de der a los tr i de forma riapida puede ser
aln mis critica, cuando estas enfermedades son muy limitantes o

la vida", desde Farmaindustria

Segiin los datos presentados por la Sociedad Espaniola de Neurologia (https://
dmnofnrma.onmfmg;‘neurologm

utm_sour iofarmadutn di b i tlink)
con motivo del dia mundial, el 65% de Ias enfermedades raras son grm‘es e
mtahda.nles, ycasien ].n rmmd de los casos afectan al prondstico vital del

¥ Esta r 1 ibién que unos tres millones de personas

sufren en E.spnna una enfermedad rara y que la media de tiempo hasta el

diagndstico es de cinco afios,

“Casi el 80% de los paises de Europa, Canadi (https://diariofarma.com/

tag/canada?
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I 1i s disti para las enfermedades raras mi que en Espaiia

sigue siendo una demanda, Reconocer que estos medicamentos tienen
peculiaridades en su i i6n y desarrollo y que, por definicion, estin
indicados para el i deun reducido de pacientes que no suelen
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1. Por ello el afio pasado

presentamos una propuesta para acelerar este proceso y que los

F T no tengan que esperar de media 786 dias, es
decir, mas de dos afios, para der alos i huérfanos
autorizados en Europa”, afirma la directora de Acceso de Farmaindustria,
Isabel Pineros (https://www.linkedin.com/in/isabel-

pineros-2636431ab/?

utm_sour diariofar Sout di: hiut pai link).
Adicional al procedimi e imj liminar la percepeion de
incertidumbre que rodea a estas patologias v para ello es fundamental el

Jesarrallo de plataf lecuadas que permitan recoger, gestionar la

informacion y sobre todo resolver esta incertidumbre para avanzar en ln mejora
de estas enf dades. Fi la participacién de todos los agentes
implicados: pacientes, clinicos, administracion e industria es fandamental en
todo ello.

El avance en los tres pilares -investigacion, diagnostico precoz v disponibilidad de
tratamientos- es la base de la campaiia que la Federacion Espaiola de
Enfermedades Raras (Feder), ha lanzado este 2024 con motivo del dia mundial.
Proponen actuar en tres niveles, tal como ha explicado su presidente, Juan
Carrién: “En primer lugar, la investigacién para entender su origen. En segundo

Tugar, en p de diagnostico que permitan identificar la enfermedad
precozmente v, por tiltimo, con un aceeso a tratamientos farmacologicos v

pias g iten el agr iento de la enfi dad, fi su mejoria o
incluso su curacion.
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Enfermedades raras: casi el 50 por ciento son neurologicas - EFE Salud https://efesalud.com/enfermedades-raras-casi-50-por-ciento-neurologicas/
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Tus Medicamentos

Urologia

Enfermedades raras: casi el 50 por ciento son
neurologicas

Casi el 50 por ciento de las enfermedades raras son neurolégicas, informa la Sociedad
Espaiola de Neurologia con motivo del Dia 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/Ivan Franco

28 de febrero, 2024 2 JAVIER TOVAR B Fuente: SEN - Neurologia

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

En el Dia Mundial de las Enfermedades Raras, este afio el 29 de febrero, la Sociedad Espafiola de
Neurologia (SEN) ofrece informacion sobre estas patologias.

Enfermedades raras: algunos datos

Las enfermedades raras afectan a tres millones de personas en Espana y se han descrito mas de
7.000 patologias de estas caracteristicas. En todo el mundo hay mas de 400 millones de personas
que padecen alguna enfermedad rara.

Entre el 6 y el 8 por ciento de la poblacion espafiola puede verse afectada por una enfermedad rara
en algun 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 pronéstico vital del paciente. El 85 % son crénicas. Solo entre un 5y un 10 por
ciento de estas enfermedades cuentan con algun tratamiento curativo.

Mas del 35 % de las personas con enfermedades raras muestran los primeros sintomas de su 1

enfermedad en la infancia o la adolescencia. .
Cookies
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En Espafa, una persona afectada por una enfermedad rara tarda de media unos 5 afios en obtener
un diagnéstico. El 20 % tarda hasta 10 afios en ser diagnosticado.

Se considera que una enfermedad es rara cuando afecta a menos de 1 de cada 2.000 personas,
aunque mas 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 milléon de habitantes.

Enfermedades raras neurolégicas

El doctor Angel 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 neuroldgicas y, entre aquellas que no lo son, es comun que se desarrolle algun
tipo de sintomatologia de caracter neuroldgico".

"Las enfermedades neuroldgicas raras son enfermedades poco comunes que afectan al sistema
nervioso y generalmente son genéticas, degenerativas y suelen ser crénicas, graves e incapacitantes o
incluso ponen en riesgo la vida de los pacientes", expone el doctor Aledo.

Los sintomas varian considerablemente dependiendo del trastorno especifico, pero son habituales
los problemas de movimiento, la pérdida de funciones cognitivas, debilidad muscular, problemas de
coordinacion, crisis epilépticas o problemas sensoriales, entre otros, sefiala la Sociedad Espafiola
de Neurologia.

El 90 por ciento de las enfermedades raras pediatricas tienen manifestaciones neuroldgicas
relevantes. Estas patologias son las responsables del 35 % de los fallecimientos de nifios menores
de un afio y de mas del 10 % de las muertes de 1 a 15 afnos.

La Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Raras (ERN-RND) estima que mas de un 60
% de los europeos que padecen una enfermedad neuroldgica rara aun 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 neuroldgicas raras
también suelen tener un impacto significativo en la calidad de vida de los pacientes y sus familias.
Las limitaciones fisicas, cognitivas y emocionales pueden afectar a las actividades diarias, pero
también las relaciones personales y la capacidad para trabajar".

En Espanfa, anade el neurdlogo de la SEN, el 75 % de los afectados por una enfermedad rara tiene
algun grado de dependencia y mas del 50 % precisa apoyo en su vida diaria.
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El doctor Aledo pide que se impulsen centros de referencia para estas patologias y formacién
especifica para los profesionales sanitarios para reducir la demora en el diagndstico. También
plantea la introduccion de la gendmica para los diagnéstico, ya que el 80 % de las enfermedades
raras son de origen genético.

£

Doctor Angel Aledo/Foto facilitada por la Sociedad Espafiola de Neurologia

https://efesalud.com/enfermedades-raras-casi-50-por-ciento-neurologicas/
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Nifio en un hospital

DIiA MUNDIAL DE LAS ENFERMEDADES RARAS

&Que se considera enfermedad rara?
Mas de la mitad de los casos afectan el
pronostico vital del paciente

En Espana, una persona afectada por una de estas
afecciones tarda de media unos cinco anos en obtener
un diagnostico

s Maria Fernandez 29/02/2024

Este 29 de febrero se conmemora el Dia Mundial de las Enfermedades
Raras, una efeméride destinada a tratar de concienciar sobre el
importante desafio que suponen las dolencias de este tipo. Esta
patologia, que en el 85 % de los casos son enfermedades cronicas, en el
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65 % graves e invalidantes y, en casi un 50 % afectan el prondstico vital
del paciente, posee un gran impacto en la calidad de vida y la necesidad
de investigacion y atencion especializada.

Se considera enfermedad rara a aquella que afecta a menos de 1 de cada
2.000 personas. A pesar de ello, mas del 80 % de las afecciones de este
tipo que se han registrado en la base de datos europea afectan a menos de
una persona por cada millon de habitantes.

Crean un analisis de sangre para obtener
un diagndstico mas fiable de la fibromialgia
El Debate

Al hilo, se estima que entre el 6 % y el 8 % de la poblacion espaiiola puede
verse afectada por una enfermedad rara en algin momento de su vida.
Es decir, aunque individualmente estas enfermedades pueden ser poco
frecuentes, colectivamente, aquejan a un nimero muy importante de
personas. Solo en Espafa afectan a alrededor de 3 millones de personas
y, en todo el mundo, a mas de 400 millones de personas.

En este sentido, el doctor Angel Aledo Serrano, coordinador del Grupo
de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad
Espafiola de Neurologia (SEN), explica que en la actualidad se han
descrito «mas 7.000 enfermedades raras», de las que casi el 50 % son
enfermedades neuroldgicas. Asi, explica, las que no lo son, es comun
que alguna desarrolle una sintomatologia de caracter neuroldgico.

Las enfermedades neuroldgicas raras son enfermedades poco comunes
que afectan el sistema nervioso y generalmente son genéticas,
degenerativasy, al igual que ocurre con el resto de dolencias de esta
indole, suelen ser cronicas, graves, incapacitantes o incluso ponen en
riesgo la vida de los pacientes.

Ademas, mas del 35 % de las personas con enfermedades raras muestran
los primeros sintomas de su enfermedad en la infancia o la adolescencia
y se estima que el 90 % de las enfermedades raras pediatricas tienen
manifestaciones neurologicas relevantes. Asimismo, las enfermedades
raras son las responsables del 35 % de los fallecimientos de nifios
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menores de un afio y de mas del 10 % de las muertes de uno a 15 afios.

El doctor Angel Aledo recuerda que junto con su alta mortalidad, las
enfermedades neuroldgicas raras suelen tener un impacto significativo
en la calidad de vida de los pacientes y sus familias. Las limitaciones
fisicas, cognitivas y emocionales pueden afectar las actividades diarias,
pero también las relaciones personales y la capacidad para trabajar. En
Espaiia, el 75 % de los afectados por una enfermedad rara tienen algun
grado de dependencia y mas del 50 % de los afectados precisan de
apoyo en su vida diaria.

Otro aspecto en comun de todas las enfermedades raras es el retraso en
el diagnostico. En Espaifia, una persona afectada por una enfermedad
rara tarda de media unos cinco afios en obtener un diagndstico y el 20 %
tarda hasta 10 afios en ser diagnosticado. Y la Red Europea de Referencia
sobre Enfermedades Neuroldgicas Raras (ERN-RND), estima que mas
de un 60 % de los europeos que padecen una enfermedad neuroldgica
rara aun no han sido diagnosticados.

Asimismo, el facultativo apunta que debido a surarezay a la falta de
conocimiento sobre estas enfermedades, el diagndstico puede ser
complicado, ya que se tiende a descartar otras causas mas frecuentes.
Por eso, desde la SEN, informa, consideran imprescindible que se
impulsen «los centros de referencia para el tratamiento de estas
patologias» asi como la formacion especifica para «los profesionales
sanitarios», porque un diagnodstico tardio perjudica la vida de los
afectados.

Ademas, senala, todo esto se hace aun mas acuciante, puesto que en la
ultima década se han producido «importantes avances en las técnicas
diagnosticas». De hecho, gracias a los nuevos descubrimientos ya se
puede diagnosticar con mayor precision a un gran niumero de
pacientes. Sin embargo, esto tiene que seguir creciendo. En la tltima
década, los proyectos de investigacion han aumentado mas de un 80 %.
Esto ha permitido identificar la base genética de muchas enfermedades
raras y aumentar sus tratamientos.
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El 22% de los ensayos clinicos en marcha en Espaia buscan
nuevos tratamientos para enfermedades raras
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Archivo - Investigacidn, ensayo.
- AB-BIOTICS - Archivo

| nfosa | us Publicado: miércoles, 28 febrero 2024 13:53

@ @ 4 Newsletter

MADRID, 28 Feb. (EUROPA PRESS) -

@infosalus_com

En los ultimos afos, la investigacion de nuevos medicamentos para enfermedades raras ha
crecido de forma exponencial, desde los 21 de 2015 hasta los 182 de 2023, por lo que el 22 por
ciento de los ensayos clinicos prueban medicamentos huérfanos buscando tratamientos para
enfermedades raras, segun los datos del Registro Espafiol de Ensayos Clinicos (REEC).

En este contexto, Farmaindustria recuerda la importancia de seguir avanzando en
investigacion, en el diagndstico precoz y en la disponibilidad de estos medicamentos, de forma
rapida y equitativa para todos los pacientes.

En los ultimos afos, ademas, ha aumentado hasta el 51 por ciento el porcentaje de
investigaciones en fases tempranas, aquellas que suponen una oportunidad mas precoz para

que los pacientes puedan acceder a esos nuevos farmacos en investigacion.

"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
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directora de Investigacion Clinica y Traslacional de Farmaindustria, Amelia Martin Uranga. Se
estima que solo el cinco por ciento de las enfermedades raras que existen tiene algun
tratamiento disponible.

Uno de los grandes proyectos de investigaciéon en enfermedades raras es la Red Unicas. Se
trata de una gran alianza de colaboracién publico-privada impulsada por el Hospital Sant Joan
de Deu en colaboracidn con otros 25 centros espafoles, hospitales europeos, centros de
investigacion, empresas farmacéuticas, empresas de tecnologias sanitarias y entidades
asociativas, con el objetivo de avanzar en la investigacién de patologias poco frecuentes y
complejas.

Toda esta investigacion esta dando sus frutos y eso se refleja en las aprobaciones de la
Agencia Europea del Medicamento, que en su ultimo informe constata que de los 34
medicamentos innovadores (con principio activo nuevo) autorizados en 2023, el 35 por ciento
(12) estan destinados a tratar enfermedades raras.

Mientras que Espafia se ha convertido en un referente mundial en ensayos clinicos, este éxito
no tiene siempre su traslacion a la llegada de los nuevos farmacos a los pacientes. En el caso
de las enfermedades raras, la importancia de acceder a los tratamientos de forma rapida
puede ser ain mas critica, cuando estas enfermedades son muy limitantes o amenazan la vida.

Segun los datos presentados por la Sociedad Espafiola de Neurologia, el 65 por ciento de las
enfermedades raras son graves e invalidantes, y casi en la mitad de los casos afectan al
pronéstico vital del paciente. Esta organizacion recuerda también que unos tres millones de
personas sufren en Espafia una enfermedad rara y que la media de tiempo hasta el diagndstico
es de cinco afnos.

Es por ello que Farmaindustria ha presentado una propuesta de procedimiento especifico para
acelerar la disponibilidad de los medicamentos huérfanos una vez que se aprueban en Europa.

"Reconocer que estos medicamentos tienen peculiaridades en su investigacion y desarrollo y

que, por definicidn, estan indicados para el tratamiento de un nimero reducido de pacientes
gue no suelen tener tratamiento disponible es fundamental. Por ello el afio pasado
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presentamos una propuesta para acelerar este proceso y que los pacientes espafioles no
tengan que esperar de media 786 dias, es decir, mas de dos afios, para acceder a los
medicamentos huérfanos autorizados en Europa", afirma la directora de Acceso de
Farmaindustria, Isabel Pineros.

Adicionalmente al procedimiento, es importante eliminar la percepcion de incertidumbre que
rodea a estas patologias y para ello es fundamental el desarrollo de plataformas adecuadas
que permitan recoger, gestionar la informacién y sobre todo resolver esta incertidumbre para
avanzar en la mejora de estas enfermedades.

El avance en los tres pilares -investigacion, diagndstico precoz y disponibilidad de
tratamientos- es la base de la campafa que la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras
(FEDER) ha lanzado este 2024 con motivo del dia mundial. Proponen actuar en tres niveles que
incluyen: "en primer lugar, la investigacion para entender su origen. En segundo lugar, en
programas de diagndstico que permitan identificar la enfermedad precozmente y, por ultimo,
con un acceso a tratamientos farmacoldgicos y terapias que eviten el agravamiento de la
enfermedad, favorezcan su mejoria o incluso su curacion”.
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El 65% de las enfermedades raras son graves
e invalidantes y, en casi un 50% de los casos,
afectan el prondstico vital del paciente

= |[EFS @ febrero 28,2024 M 0 comentarios ® diagndstico , enfermedades , enfermedades raras , salud , SEN

Entre el 6% y el 8% de la poblacion espafiola puede verse afectada por
una enfermedad rara en algun momento de su vida

Mafiana, 29 de febrero, se conmemora el Dia Mundial de las Enfermedades Raras, una efeméride
destinada a tratar de concienciar sobre el importante desafio que suponen las enfermedades raras -que
en el 85% de los casos son enfermedades cronicas, en el 65% graves e invalidantes y, en casi un 50% de
los casos, afectan el prondstico vital del paciente- para los pacientes, sanitarios y la sociedad en general
debido a su complejidad, su impacto en la calidad de vida y la necesidad de investigacién y atencién

especializada.

Se considera que una enfermedad es rara cuando afecta a menos de 1 de cada 2.000 personas, aunque

" AAns 1 Y S
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espafiola puede verse afectada por una enfermedad rara en algin momento de su vida, significa que
aunque individualmente estas enfermedades pueden ser poco frecuentes, colectivamente, afectan a un
ndumero muy importante de personas. Solo en Espafia afectan a alrededor de 3 millones de personasyy,

en todo el mundo, a mas de 400 millones de personas.

Se han descrito mas 7.000 enfermedades raras

“En la actualidad se han descrito mas 7.000 enfermedades raras, de las que casi el 50% son
enfermedades neuroldgicas y, entre aquellas que no lo son, es comuUn que se desarrolle algun tipo de
sintomatologia de caracter neuroldgico. Ademas estimamos que aproximadamente el 20% de los casos
de estas corresponden a enfermedades neuromusculares”, explica el Dr. Angel Aledo Serrano,
Coordinador del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Espafiola de
Neurologia. “Las enfermedades neurolégicas 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 crénicas, graves, incapacitantes o incluso ponen en riesgo la vida de los

pacientes”.

Puesto que dentro de las enfermedades neuroldgicas raras se agrupan un numero muy importante de
distintos tipos de enfermedades, los sintomas varian considerablemente dependiendo del trastorno
especifico, pero son habituales los problemas de movimiento, la pérdida de funciones cognitivas,

debilidad muscular, problemas de coordinacion, crisis epilépticas o problemas sensoriales, entre otros.

Ademas, mas del 35% de las personas con enfermedades raras muestran los primeros sintomas de su
enfermedad en la infancia o la adolescencia y se estima que el 90% de las enfermedades raras
pediatricas tienen manifestaciones neuroldgicas relevantes. Asimismo, las enfermedades raras son las
responsables del 35% de los fallecimientos de nifios menores de un afio y de mas del 10% de las

muertes de 1 a 15 afos.

“Junto con su alta mortalidad, las enfermedades neuroldgicas raras también suelen tener un impacto
significativo en la calidad de vida de los pacientes y sus familias. Las limitaciones fisicas, cognitivas y
emocionales pueden afectar las actividades diarias, pero también las relaciones personalesy la
capacidad para trabajar. En Espafia, el 75% de los afectados por una enfermedad rara tienen algun
grado de dependencia y mas del 50% de los afectados precisan apoyo en su vida diaria”, sefiala el Dr.

Angel Aledo.

5 anos de media para obtener un diagndstico
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20% tarda hasta 10 afios en que se le diagnostique. Y la Red Europea de Referencia sobre Enfermedades
Neuroldgicas Raras (ERN-RND), estima que mas de un 60% de los europeos que padecen una

enfermedad neurolégica rara aun no han sido diagnosticados.

“Debido a su rarezay, a menudo, a la falta de conocimiento sobre estas enfermedades, el diagndstico
puede ser complicado, ya que se tiende a descartar otras causas mas comunes antes de sospechar de
una enfermedad rara. Por eso, desde la SEN, consideramos imprescindible que se impulsen los centros
de referencia para el tratamiento de estas patologias asi como la formacion especifica para los
profesionales sanitarios, ya que el impacto de la demora en el diagndstico significa, a menudo, un

deterioro progresivo de la salud y la calidad de vida de los pacientes”, comenta el Dr. Angel Aledo.

“Y esto se hace alin mas acuciante teniendo en cuenta que en la Ultima década se han producido
importantes avances en las técnicas diagndsticas. Puesto que el 80% de las enfermedades raras son de
origen genético, la introduccion de la gendmica y el descubrimiento de un gran nimero de alteraciones
genéticas causantes de las mismas, nos permiten ya diagnosticar con mayor precisién a un gran numero
de pacientes. Ademas ya existen terapias de precisién que han demostrado su eficacia para algunos de

los diagnodsticos neurogenéticos” afiade el Dr. Aledo.

“En todo caso y a pesar de que se han identificado los genes responsables de muchas enfermedades
raras, en otras, aun no se han conseguido identificar. Aproximadamente, se estima que actualmente solo
se han identificado los genes responsables de un 50% de las enfermedades genéticas raras, por lo que
se hace necesario seguir investigando en este campo al igual que fomentar la investigacién para

desarrollar nuevas terapias que mejoren la calidad de vida de quienes las padecen”, destaca el Dr. Aledo.

En la dltima década, los proyectos de investigacion en el ambito de las enfermedades raras han crecido
mas de un 80%, y esto ha permitido no sdlo identificar la base genética de muchas enfermedades raras,
sino que cada afio aumente el numero de tratamientos disponibles para estos pacientes. “No obstante,
el tratamiento disponible para una gran mayoria de los casos es el sintomatico. Lamentablemente solo
entre el 5y el 10% de las enfermedades raras cuentan actualmente con algun tratamiento curativo. Por
lo tanto, la investigacion también es crucial para desarrollar mejores opciones de tratamiento”, concluye
el Dr. Aledo.

< La litiasis renal, cada vez mas cerca de ser comprendida para su abordaje eficaz
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La investigacién de nuevos medicamentos para patologias poco frecuentes ha crecido de forma exponencial
Uno de cada tres féarmacos con principio activo nuevo autorizados en Europa en 2023 era huérfano

Si ha

28/02/2024
raras ha crecido de forma exponencial, desde los 21 de 2015 hasta los 182 de 2023, segun los datos del Registro Espafiol de Ensayos Clinicos (REEC). Son datos muy

En los dltimos afios, la i igacion de nuevos i para - 3

positivos que muestran que el aiio pasado uno de cada cinco ensayos (22%) ya probaban medicamentos huérfanos. (] USS'

Estas cifras indican el compromiso de la industria con estas patologias, que sin embargo dista de ser conformista. En el Dia Mundial de las Enfermedades Raras, que se celebra este 29 de febrero, Farmaindustria recuerda la importancia de seguir CALMA LA TOS
seca, productiva, aguda

eni igacion, en el di: ico precoz y en la disponibilidad de estos medicamentos, de forma rapida y equitativa para todos los pacientes. o
¥y persistente

En los (ltimos afios, ademas, ha aumentado hasta el 51% el je de i igaci en fases aquellas que suponen una oportunidad mas precoz para que los pacientes puedan acceder a esos nuevos farmacos en investigacion.
"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 Investigacién Clinica y Traslacional de

Farmaindustria, Amelia Martin Uranga. Se estima que s6lo el 5% de las enfermedades raras que existen tiene algun tratamiento disponible.

Uno de los grandes proyectos de investigacién en enfermedades raras es la Red Unicas. Se trata de una gran alianza de colaboracién publico-privada impulsada por el Hospital Sant Joan de Deu en colaboracién con otros 25 centros espafioles,
empresas éuticas, empresas de fas sanitarias y entidades asociativas, con el objetivo de avanzar en la investigacién de fas poco y compl

hospitales europeos, centros de i
Toda esta investigacion esté dando sus frutos y eso se refleja en las aprobaciones de la Agencia Europea del Medicamento, que en su dltimo informe constata que de los 34 medicamentos innovadores (con principio activo nuevo) autorizados en 2023, el 35% (12) estan destinados a tratar
enfermedades raras.

Desafio, mejorar el acceso

Mientras que Espafia se ha convertido en un referente mundial en ensayos clinicos, este éxito no tiene siempre su traslacion a la llegada de los nuevos farmacos a los pacientes. En el caso de las enfermedades raras, la importancia de acceder a los tratamientos de forma répida puede ser
atin més critica, cuando estas enfermedades son muy limitantes o amenazan la vida. Segin los datos presentados por la Sociedad Espafiola de Neurologia con motivo del dia mundial, el 65% de las enfermedades raras son graves e invalidantes, y casi en la mitad de los casos afectan al
pronéstico vital del paciente. Esta organizacion recuerda también que unos tres millones de personas sufren en Espafia una enfermedad rara y que la media de tiempo hasta el diagnéstico es de cinco afios.

para acelerar la disponibilidad de los medi huérfanos una vez que se aprueban en Europa.

Es por ello que Farmaindustria ha presentado una propuesta de
raras mientras que en Espaiia sigue siendo una demanda. Reconocer que estos medicamentos tienen
Por ello el afio pasado presentamos una propuesta para acelerar este proceso y que los

“Casi el 80% de los paises de Europa, Canadd y Nueva Zelanda que fueron analizados en un reciente informe europeo tienen imientos distintos para las
peculiaridades en su investigacion y desarrollo y que, por definicidn, estan indicados para el tratamiento de un nimero reducido e pacientes que no suelen tener jento disponible es
pacientes espafioles no tengan que esperar de media 786 dias, es decir, més de dos afios, para acceder a los medicamentos huérfanos autorizados en Europa’, afirma la directora de Acceso e Farmaindustria, Isabel Pineros.

Adicionalmente al procedimiento, es importante eliminar la percepcion de incertidumbre que rodea a estas fas y para ello es el desarrollo de que permitan recoger, gestionar la informacidn y sobre todo resolver esta incertidumbre para avanzar
en la mejora de estas enfermedades. Fomentar la participacion de todos los agentes implicados: pacientes, clinicos, administracion e industria es entodo ello.
El avance en los tres pilares -investigacion, diagndstico precoz y ilidad de es la base de la campafia que la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (Feder), ha lanzado este 2024 con motivo del dia mundial. Proponen actuar en tres niveles, tal como ha explicado
su presidente, Juan Carrién: “En primer lugar, la investigacién para entender su origen. En segundo lugar, en de diagndstico que permitan identificar la ¥, por ltimo, con un acceso a tratamientos farmacoldgicos y terapias que eviten el

dela sumejoria o incluso su curacion’.

#farmaindustria fensayos clinicos #farmacologia #fenfermedades raras

Autor: IM Farmacias

1de6 28/02/2024, 16:23



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

1de4

lavanguardia.com

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 prondstico vital del
paciente. En Espania, el 75% de los afectados por una patologia
poco frecuente tienen algun grado de dependencia y mas de la
mitad precisan apoyo en su vida diaria.

Asi lo constatdé este miércoles al Sociedad Espanola de
Neurologia (SEN), que destacé que suponen “un reto” para la
sociedad por su “impacto” en la calidad de vida y la necesidad
de investigacion y atencion especializada. Afectan a 3 millones
de personas en Espaina y la mitad de ellas son enfermedades
neurologicas; ademas, 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 mas 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 millén de
habitantes.

about:reader?url=https%3A%2F%2Fwww.lavanguardia.com%?2Fsoci...
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Segun la SEN, se estima que" entre el 6% y el 8% de la
poblacion espanola" puede verse afectada por una enfermedad
rara en algun momento de su vida. Ello supone que, aunque
individualmente estas enfermedades pueden ser poco
frecuentes, "colectivamente afectan a un numero muy
importante de personas". Solamente en Espafia afectan a
alrededor de 3 millones de personas y, en todo el mundo, a mas
de 400 millones.

LA MITAD SON NEUROLOGICAS

“Se han descrito mas 7.000 enfermedades raras, de las que
casi el 50% son enfermedades neuroldgicas y, entre aquellas
qgue no lo son, es comun que se desarrolle algun tipo de
sintomatologia de caracter neuroldgico”, explicé el doctor Angel
Aledo Serrano, coordinador del Grupo de Estudio de
Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Espaiola
de Neurologia.

“Las enfermedades neuroldgicas 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 cronicas, graves, incapacitantes
o incluso ponen en riesgo la vida de los pacientes”, subrayo.

Dentro de las enfermedades neuroldgicas raras se agrupan un
numero muy importante de distintos tipos de patologias. Los
sintomas varian considerablemente dependiendo del trastorno
especifico, pero son habituales los problemas de movimiento, la
pérdida de funciones cognitivas, debilidad muscular, problemas
de coordinacion, crisis epilépticas o problemas sensoriales.

Ademas, mas del 35% de las personas con enfermedades raras
muestran los primeros sintomas de su enfermedad en la
infancia o la adolescencia y se estima que el 90% de las
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enfermedades raras pediatricas tienen manifestaciones
neuroldgicas relevantes. Asimismo, las enfermedades raras son
"responsables del 35% de los fallecimientos de niflos menores
de un afo y de mas del 10% de las muertes de 1 a 15 afios".

GRADO DE DEPENDENCIA

"En Espafia, el 75% de los afectados por una enfermedad rara
tienen algun grado de dependencia y mas del 50% de los
afectados precisan apoyo en su vida diaria”, sefal6 el doctor
Aledo, quien recordd que las enfermedades neuroldgicas raras
también suelen tener un "impacto significativo" en la calidad de
vida de los pacientes y sus familias. "Las limitaciones fisicas,
cognitivas y emocionales pueden afectar las actividades diarias,
pero también las relaciones personales y la capacidad para
trabajar", agrego.

Otro aspecto en comun de todas las enfermedades raras es el
retraso en el diagndstico. En Espafia, una persona afectada por
una enfermedad rara tarda de media unos cinco afnos en
obtener un diagndstico y el 20% tarda hasta diez afos en ser
diagnosticado.

“Debido a su rareza y, a menudo, a la falta de conocimiento
sobre estas enfermedades, el diagndstico puede ser
complicado, ya que se tiende a descartar otras causas mas
comunes antes de sospechar de una enfermedad rara”,
comento este especialista.

Por ello, abogd por que "se impulsen los centros de referencia
para el tratamiento de estas patologias”, y la formacién
especifica para los profesionales sanitarios, ya que el impacto
de la demora en el diagnostico 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 introduccion de la gendmica y el descubrimiento de
un gran numero de alteraciones genéticas causantes de las
mismas, nos permiten ya diagnosticar con mayor precision a un
gran numero de pacientes. Ademas, ya existen terapias de
precision que han demostrado su eficacia para algunos de los
diagnosticos neurogenéticos”, remacho.

(SERVIMEDIA)28-FEB-2024 14:44 (GMT +1)CAG/clc
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agencia de noticias citando a Servimedia como autor o fuente.
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y la comunicacion publica por terceros mediante cualquier via o
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El 22% de los ensayos clinicos en
marcha en Espana buscan nuevos
tratamientos para enfermedades
raras

SERVIMEDIA

7-9 minutos

MADRID, 28 (SERVIMEDIA)

El 22% de los ensayos clinicos en marcha en Espafia buscan
nuevas terapias para enfermedades raras. Ademas, uno de
cada tres farmacos con principio activo nuevo autorizados en
Europa en 2023 era huérfano, lo que significa que esta indicado
para alguna patologia rara o poco frecuente.

Asi lo constaté Farmaindustria, tras recordar que la industria
farmacéutica espanola impulsa el 90% de los ensayos clinicos
para este tipo de enfermedades y que la investigacion de
nuevos medicamentos para patologias poco frecuentes se ha
multiplicado en los ultimos anos.

"En los ultimos afos, la investigacion de nuevos medicamentos
para enfermedades raras ha crecido de forma exponencial,
desde los 21 de 2015 hasta los 182 de 2023, segun los datos
del Registro Espafiol de Ensayos Clinicos (REEC). Son datos
muy positivos que muestran que el aino pasado uno de cada
cinco ensayos (22%) ya probaban medicamentos huérfanos”,
explicé Farmaindustria.
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Ademas, recordo la importancia de seguir avanzando en
investigacion, en el "diagnostico precoz" y en la disponibilidad
de estos medicamentos para todos los pacientes. En los ultimos
afos, ademas, ha aumentado hasta el 51% el porcentaje de
investigaciones en fases tempranas, aquellas que suponen una
oportunidad mas precoz para que los pacientes puedan acceder
a esos nuevos farmacos en investigacion.

“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 Investigacion Clinica y Traslacional de
Farmaindustria, Amelia Martin Uranga.

Pero se estima que sélo el 5% de las enfermedades raras que
existen tiene algun tratamiento disponible. Uno de los grandes
proyectos de investigacion en enfermedades raras es la Red
Unicas. Se trata de una gran alianza de colaboracién publico-
privada impulsada por el Hospital Sant Joan de Deu en
colaboracion con otros 25 centros espafnoles, hospitales
europeos, centros de investigacion, empresas farmacéuticas,
empresas de tecnologias sanitarias y entidades asociativas, con
el objetivo de avanzar en la investigacion de patologias poco
frecuentes y complejas.

"Toda esta investigacion esta dando sus frutos y eso se refleja
en las aprobaciones de la Agencia Europea del Medicamento,
que en su ultimo informe constata que de los 34 medicamentos
innovadores, con principio activo nuevo, autorizados en 2023, el
35% (12) estan destinados a tratar enfermedades raras",
destacd Farmaindustria.

ACCESO A LOS NUEVOS TRATAMIENTOS

Mientras que Espafa se ha convertido en un "referente mundial

about:reader?url=https%3A%2F%2Fwww.lavanguardia.com%?2Faut...

28/02/2024, 16:22



El 22% de los ensayos clinicos en marcha en Espafia buscan nuevos t...

3de4

en ensayos clinicos", este éxito no tiene siempre su traslacion a
la llegada de los nuevos farmacos a los pacientes. "En el caso
de las enfermedades raras, la importancia de acceder a los
tratamientos de forma rapida puede ser aun mas critica, cuando
estas enfermedades son muy limitantes o amenazan la vida",
puntualizo la entidad.

Segun los datos presentados por la Sociedad Espafiola de
Neurologia con motivo del dia mundial, el 65% de las
enfermedades raras son graves e invalidantes, y casi en la
mitad de los casos afectan al prondstico vital del paciente. Esta
organizacion recuerda también que unos tres millones de
personas sufren en Espafia una enfermedad rara y que la
media de tiempo hasta el diagndstico es de cinco afnos.

Por ello, Farmaindustria ha presentado una propuesta de
procedimiento especifico para acelerar la disponibilidad de los
medicamentos huérfanos una vez que se aprueban en Europa.

“Casi el 80% de los paises de Europa, Canada y Nueva
Zelanda que fueron analizados en un reciente informe europeo
tienen procedimientos distintos para las enfermedades raras
mientras que en Espana sigue siendo una demanda. Reconocer
que estos medicamentos tienen peculiaridades en su
investigacion y desarrollo y que, por definicion, estan indicados
para el tratamiento de un numero reducido de pacientes que no
suelen tener tratamiento disponible es fundamental”, afirma la
directora de Acceso de Farmaindustria, Isabel Pineros.

Anadio que el ano pasado, Farmaindustria presentd una
propuesta para "acelerar este proceso y que los pacientes
espanoles no tengan que esperar de media 786 dias, es decir,
mas de dos anos, para acceder a los medicamentos huérfanos
autorizados en Europa”.
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erchi Alvarez lleva afios poniendo rostro a las enfermedades raras desde O Salnés, en su caso por sufrir

Atrofia Muscular Espinal (AME), y este miércoles vuelve a hacerlo a propdsito de la conmemoracién del Dia
de las Enfermedades Raras en el que abundan las iniciativas institucionales y ella ha conmemorado en el colegio
salesiano de Castrelo, el de su infancia, donde le entregaron 300 euros recaudados en favor de la asociacion
GaliciAme.

La cambadesa celebra este tipo de iniciativas en la medida en que ayudan a dar visibilidad a un colectivo que
conforman 3 millones de personas en Espaiia, pero cree que hay todavia mucho por hacer. «kEsta ben que se
saiba que estamos aqui, pero dia das enfermidades raras son todos para quen as padece». Merchi pone el
foco en el dia a dia porque si importante es dar con el diagnoéstico preciso y encontrar tratamiento para las
dolencias que sufren estos pacientes, no lo es menos el proporcionarles servicios que les hagan la vida mas facil.
La dotacién de aseos adaptados a personas con movilidad reducida es uno de ellos y Merchi Alvarez aprovecha la
ocasion para denunciar una situacién que le es muy cercana en la piscina municipal de Cambados.

Mientras las personas que dependen de una silla de ruedas siguen esperando por ese segundo bafio adaptado en
las instalaciones de O Pombal que les prometieron desde el Concello, el nico que hay tiene la puerta rota y nadie
la arregla. «A porta non pecha, s6 hai que cambiarlle o marco, leva asi un mes e ninguén fai nada. Se chega a ser
outro bafo xa estaba arranxadan.

Fallan los equipamientos en los edificios publicos y fallan también en el exterior, porque las barreras
arquitectonicas a la hora de subir o bajar una acera siguen siendo demasiadas a la hora de moverse por
Cambados. «Seguen facendo obras e non se melloran estas cousas, non nos ten en conta».

Merchi Alvarez mantiene vivo su espiritu reivindicativo, el mismo que la condujo a multiples despachos en Madrid y
en Santiago para pedir un mayor esfuerzo inversor en la investigacion del AME y el que la llevé a cruzar medio
econdémicos para hacer frente al gasto que esto comporta, pero sigue trabajando para que otros enfermos de AME
—en Galicia hay registrados 33 casos— puedan dar con ese medicamento que, si no para curarlos, sirva al menos
para frenar la enfermedad y proporcionarles una mejor calidad de vida.

En ese barco, el de GaliciAme, caben todos. La comunidad escolar salesiana se subio a bordo este carnaval
vendiendo dulces tipicos en los recreos para aportar su grano de arena a la investigacion de las enfermedades
raras; y el nuevo embajador de la asociacion, Javier Maneiro de Heredeiros da Crus, esta preparando un proyecto
que dara que hablar. Merchi no puede avanzar mucho mas: «Sera moi emocionante».

Entre tanto, su lucha, que es de muchos, contintia. Entre el 6 y el 8 % de la poblacion espafiola puede verse
afectada por una enfermedad rara y, cuando se diagnostican —se han descrito siete mil tipos—, el 65 % son
declaradas graves e invalidantes, segun los datos difundidos por la Sociedad Espafiola de Neurologia.

Archivado en: Comarca do Salnés Cambados
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El truco definitivo para dormir
mejor y alcanzar un mejor sueno

Existe un tip muy importante que te ayudara a lograr un suefio de calidad y por ende
dormir mejor. ;,Te animas a probarlo?

MDZ ESTAR MEJOR

mdz
miércoles, 28 de febrero de 2024 - 12:02 hs

o 2

E1l importante tip para dormir bien todas las noches (Shutterstock).

https://www.mdzol.com/estar-mejor/2024/2/28/el-truco-definitivo-par...
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Dormir bien es fundamental para nuestra salud y bienestar diario. Sin | ps mis LEfpas
embargo, no siempre es facil conciliar el suefio y disfrutar de un

descanso de calidad. Por esa misma razén, solemos encontrar varios tips 1  El mal momento que vivié un

. . . excandidato a intendente en la

referidos a lo importante que esto resulta y cémo repercute en lo ! iy
Quinta Seccién

cotidiano.

2 Pronostican otro dia de tormentas
Dentro de este contexto, el doctor Kunal Stood compartié un truco en Mendoza: a qué hora se esperan
sencillo pero efectivo a través de su cuenta de TikTok, que ha resultado

3 Fue a trabajar por primera vez y su

ser muy util para mejorar la calidad del suefio. A tomar nota, ya que se desconsolado llanto se hizo viral

cree que es el tip definitivo para poder dormir mejor.

4 Grabois, a fondo: picante cruce con
Jonatan Viale y dardos contra Milei

5 Estos son los nimeros de la suerte
para hoy miércoles 28 de febrero

Dormir bien es fundamental para reponer energias (Shutterstock).

Segln el doctor Stood, la respiracién resonante es la clave para mejorar
el suefio. Esta técnica consiste en inhalar y exhalar contando hasta
cinco, realizando seis respiraciones por minuto. Al mejorar la
variabilidad de la frecuencia cardiaca, se activa el sistema nervioso
parasimpatico, lo que ayuda a reducir el tiempo necesario para conciliar
el suefio y mejora su calidad.

Ademas, investigaciones previas han demostrado que esta técnica no
solo ayuda a conciliar el suefio, sino que también puede reducir la
ansiedad y mejorar el rendimiento cognitivo. Por lo tanto, el doctor
alienta a sus seguidores a poner en practica esta técnica para disfrutar de
un mejor descanso nocturno.

Las consecuencias de dormir mal pueden ser graves para la salud. Segin
la Sociedad Espafiola de Neurologia, entre el 48% de los adultos y el 25%
de los nifios no disfrutan de un suefio de calidad, lo que puede derivar en
trastornos del suefio crénicos en el futuro.

TE PODRIA INTERESAR

=1 El verdadero significado de dormir abrazado
=2 “« alaalmohada

El método militar para conciliar el suefio en
dos minutos: todos los pasos para dormir
rapido
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Dormir mal se ha asociado con un mayor riesgo de desarrollar
enfermedades créonicas como la diabetes tipo 2, enfermedades
cardiovasculares y obesidad, segin los Centros para el Control y la
Prevencion de Enfermedades (CDC) y la Organizacién Mundial de la
Salud (OMS).

La importancia de dormir bien (Shutterstock).

Ademds, la privacidn del suefio puede afectar negativamente la funcién
cerebral, aumentar el riesgo de accidentes y lesiones, impactar en el
estado de animo y la salud mental, e incluso aumentar el riesgo de
mortalidad prematura. Son muchas las consecuencias de un mal
descanso.

Por este motivo, resulta fundamental priorizar el descanso, adoptar
habitos saludables para garantizar un sueiio reparador y mejorar
nuestra calidad de vida a largo plazo. Todo esto nos lleva a tener muy en
cuenta este tip de la respiracién profunda antes de dormir.

ARCHIVADO EN

DORMIR SUENO
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El ritual de la sal y el Livia Brito enseia cinco Jennifer Aniston reveld Los humerosos
limoén para atraer la cosas que no pueden los ejercicios que realiza beneficios que tiene el
buena suerte faltar en una sesién de para verse radiante a sus  cuerpo si se deja de
fotos 55 aios beber alcohol durante un
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Mas del 20% de los ensayos clinicos nacionales se dirigen a cubrir necesidades en las enfermedades raras

Uno de cada tres farmacos con principio activo nuevo autorizados en Europa en 2023 era huérfano

28/02/2024

En los dltimos afios, la investigacion de nuevos medicamentos para enfermedades raras ha crecido de forma exponencial, desde los 21 de 2015 hasta los 182 de 2023, segun los datos del Registro Espafiol de Ensayos
Clinicos (REEC). Son datos muy positivos que muestran que el afio pasado uno de cada cinco ensayos (22%) ya probaban medicamentos huérfanos.

Estas cifras indican el compromiso de la industria con estas patologias, que sin embargo dista de ser conformista. En el Dia Mundial de las Enfermedades Raras, que se celebra este 29 de febrero, Farmaindustria recuerda la
importancia de seguir avanzando en investigacion, en el diagndstico precoz y en la disponibilidad de estos medicamentos, de forma rapida y equitativa para todos los pacientes.

En los dltimos afios, ademds, ha aumentado hasta el 51% el porcentaje de investigaciones en fases tempranas, aquellas que suponen una oportunidad mas precoz para que los pacientes puedan acceder a esos nuevos
farmacos en investigacion. "Esto es una gran ventaja especi para los pacit que sufren dades poco fi porque son casos en que muchas veces no hay alternativa terapéutica’, explica la
directora de Investigacion Clinica y Traslacional de Farmaindustria, Amelia Martin Uranga. Se estima que solo el 5% de las enfermedades raras que existen tiene algun tratamiento disponible.

Uno de los grandes proyectos de investigacion en enfermedades raras es la Red Unicas. Se trata de una gran alianza de colaboracién publico-privada impulsada por el Hospital Sant Joan de Deu en colaboracién con otros 25
centros espafioles, hospitales europeos, centros de investigacion, empresas farmacéuticas, empresas de tecnologias sanitarias y entidades asociativas, con el objetivo de avanzar en la investigacion de patologias poco
frecuentes y complejas.

Toda esta investigacion esta dando sus frutos y eso se refleja en las aprobaciones de la Agencia Europea del Medicamento, que en su ultimo informe constata que de los 34 medicamentos innovadores (con principio activo
nuevo) autorizados en 2023, el 35% (12) estan destinados a tratar enfermedades raras.

Desafio, mejorar el acceso

Mientras que Espafia se ha convertido en un referente mundial en ensayos clinicos, este éxito no tiene siempre su traslacion a la llegada de los nuevos farmacos a los pacientes. En el caso de las enfermedades raras, la
importancia de acceder a los tratamientos de forma rapida puede ser atin mas critica, cuando estas enfermedades son muy limitantes o0 amenazan la vida. Segun los datos presentados por la Sociedad Espafiola de
Neurologia con motivo del dia mundial, el 65% de las enfermedades raras son graves e invalidantes, y casi en la mitad de los casos afectan al pronéstico vital del paciente. Esta organizacion recuerda también que unos tres
millones de personas sufren en Espafia una enfermedad rara y que la media de tiempo hasta el diagnéstico es de cinco afios.

Es por ello que Farmaindustria ha presentado una propuesta de procedimiento especifico para acelerar la disponibilidad de los medicamentos huérfanos una vez que se aprueban en Europa.

lizad: £ £ dad.

"Casi el 80% de los paises de Europa, Canadd y Nueva Zelanda que fueron i en un recit i peo tienen p para las raras mi que en Espaiia sigue
s:endo una demanda. Reconocer que estos medicamentos tienen peculiaridades en su investigacién y desarrollo y que, por definicién, estén indicados para el tratamiento de un niimero reducido de pacientes que no suelen tener

di: ible es fund: I. Por ello el afio pasado presentamos una propuesta para acelerar este proceso y que los pacientes espafioles no tengan que esperar de media 786 dias, es decir, mds de dos afios, para
acceder a los medlcamentos huérfanos autorizados en Europa', afirma la directora de Acceso de Farmaindustria, Isabel Pineros.

I .

Adicionalmente al procedimiento, es importante eliminar la percepcion de incertidumbre que rodea a estas patologias y para ello es fundamental el desarrollo de plataformas adecuadas que permitan recoger, gestionar la
informacion y sobre todo resolver esta incertidumbre para avanzar en la mejora de estas enfermedades. Fomentar la participacion de todos los agentes implicados: pacientes, clinicos, administracion e industria es
fundamental en todo ello.

El avance en los tres pilares -investigacién, diagnéstico precoz y disponibilidad de tratamientos- es la base de la campafia que la Federacién Espafiola de Enfermedades Raras (Feder), ha lanzado este 2024 con motivo a.
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mundial. Proponen actuar en tres niveles, tal como ha explicado su presidente, Juan Carrién: "En primer lugar, la investigacion para entender su origen. En do lugar, en prog de di Gstico que p
identificar la enfermedad precozmente y, por dltimo, con un acceso a i légicos y pias que eviten el ag i de la enfermedad, favorezcan su mejoria o incluso su curacién".
# i ia clinicos # ia #e raras
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La Sociedad Espafola de Neurologia indica
gue aproximadamente la mitad de las
enfermedades raras impactan en el
sistema nervioso

Por Redaccidén - 28 de febrero de 2024

|
NOTICI
| de JALUD

MADRID, 28 (EUROPA PRESS)

En la actualidad, se han descrito mas de 7.000 enfermedades raras “de las que casi el 50 por
ciento son enfermedades neuroldgicas y, entre aquellas que no lo son, es comuUn que se
desarrolle algun tipo de sintomatologia de caracter neuroldgico”, segun detalla el coordinador
del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Espafiola de

Neurologia (SEN), el doctor Angel Aledo Serrano.

En el marco del Dia Mundial de las Enfermedades Raras, conmemorado cada 29 de febrero, el
doctor Aledo Serrano recuerda que las enfermedades neuroldgicas 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 crénicas, graves,

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

En este sentido, los sintomas pueden variar considerablemente dependiendo del trastorno
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especifico, pero son habituales los problemas de movimiento, la pérdida de funciones
cognitivas, debilidad muscular, problemas de coordinacién, crisis epilépticas o problemas
sensoriales, entre otros.

Asimismo, desde la SEN aseguran que mas del 35 por ciento de las personas con enfermedades
raras muestran los primeros sintomas de su enfermedad en la infancia o la adolescencia y se
estima que el 90 por ciento de las enfermedades raras pediatricas tienen manifestaciones

neuroldgicas relevantes.

“Junto con su alta mortalidad, las enfermedades neuroldgicas raras también suelen tener un
impacto significativo en la calidad de vida de los pacientes y sus familias. Las limitaciones
fisicas, cognitivas y emocionales pueden afectar las actividades diarias, pero también las

relaciones personales y la capacidad para trabajar”, sefiala el doctor Angel Aledo.

“En Espafia, el 75 por ciento de los afectados por una enfermedad rara tienen algin grado de

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

IKEA.es
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RETRASO EN EL DIAGNOSTICO Otro aspecto en comun de todas las enfermedades raras es el

retraso en el diagnéstico. En esta linea, desde la SEN subrayan que, en Espafia, una persona

afectada por una enfermedad rara tarda de media unos 5 afios en obtener un diagnéstico y el

20 por ciento tarda hasta 10 afios en ser diagnosticado.

Leer mas: La Consejeria 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
diagndstico puede ser complicado, ya que se tiende a descartar otras causas mas 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 patologias asi como la formacion especifica para los profesionales sanitarios”, y apunta a

“importantes avances en las técnicas diagnosticas”.
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“Puesto que el 80 por ciento de las enfermedades raras son de origen genético, la introduccion
de la genémica y el descubrimiento de un gran nimero de alteraciones genéticas causantes de
las mismas, nos permiten ya diagnosticar con mayor precisiéon a un gran namero de pacientes.
Ademas ya existen terapias de precision que han demostrado su eficacia para algunos de los

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

padecen”.

Por ultimo, 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 algun tratamiento curativo. Por lo tanto, la investigacion también es crucial

para desarrollar mejores opciones de tratamiento”.
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Enfermedades raras: casi el 50 por
ciento son neurologicas |
PalabrasClaras.mx

Agencias Noticias

4-5 minutos

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

En el Dia Mundial de las Enfermedades Raras, este afio el 29
de febrero, la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN) ofrece
informacion sobre estas patologias.

Enfermedades raras: algunos datos

Las enfermedades raras afectan a tres millones de personas en
Espafia y se han descrito mas de 7.000 patologias de estas
caracteristicas. En todo el mundo hay mas de 400 millones de
personas que padecen alguna enfermedad rara.

Anuncios
¢, Deberia ser un derecho humano el biohacking extremo?

Entre el 6 y el 8 por ciento de la poblacidon espainola puede
verse afectada por una enfermedad rara en algun 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
pronéstico vital del paciente. EI 85 % son crénicas. Solo entre
un 5y un 10 por ciento de estas enfermedades cuentan con
algun tratamiento curativo.

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

En Espafia, una persona afectada por una enfermedad rara
tarda de media unos 5 afnos en obtener un diagnostico. El 20 %
tarda hasta 10 afos en ser diagnosticado.

Se considera que una enfermedad es rara cuando afecta a
menos de 1 de cada 2.000 personas, aunque mas 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
millon de habitantes.

El doctor Angel 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 neuroldgicas y, entre aquellas que no lo
son, es comun que se desarrolle algun tipo de sintomatologia
de caracter neurologico”.

“Las enfermedades neuroldgicas raras son enfermedades poco
comunes que afectan al sistema nervioso y generalmente son
genéticas, degenerativas y suelen ser cronicas, graves e
incapacitantes o incluso ponen en riesgo la vida de los
pacientes”, expone el doctor Aledo.

Los sintomas varian considerablemente dependiendo del
trastorno especifico, pero son habituales los problemas de
movimiento, la pérdida de funciones cognitivas, debilidad
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Misioneros de ciencia y fe 28/02/24

& Presenta: Marta Sanz

[ O LISTA DE PODCASTS j

El primer invitado es el doctor David Ezpeleta, Vicepresidente de la Sociedad
Espafiola de Neurologia que nos hablara de los peligros de dar a los nifios
pequefios un "chupete digital" y ponerle videos para que se distraigan. También
explica los peligros para el cerebro de los adolescentes que usan mucho tiempo
los méviles y las pantallas, ofrece datos escalofriantes y soluciones a este grave y
actual problema. En la segunda parte la invitada es Beatriz Fra de la Fundacion en
marcha que nos adelanta el Encuentro para jévenes de 14 a 30 afios que se
celebrara en Covadonga del 5 al 7 de julio: La primera Jornada Eucaristica Mariana
(JEMJ) a la que asistiran varios obispos y numerosos sacerdotes del pais.

B Fecha de emisién: 28-02-2024
(® Hora de inicio: 01:00h.

© Hora final: 02:00h.

[@ Tamafio del archivo: 37.83MB
® Duracién: 55:05min
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Casi la mitad de las enfermedades raras son neurolégicas, segun
la SEN

f Xin© 0

28 feb. 2024 10:34H SELEEEN @ 3 MINUTOS
MADRID, 28 (EUROPA PRESS)

En la actualidad, se han descrito mas de 7.000 enfermedades raras "de las que casi el 50 por ciento son enfermedades
neuroldgicas y, entre aquellas que no lo son, es comun que se desarrolle algun tipo de sintomatologia de caracter
neuroldgico”, segun detalla el coordinador del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad
Espafiola de Neurologia (SEN), el doctor Angel Aledo Serrano.

En el marco del Dia Mundial de las Enfermedades Raras, conmemorado cada 29 de febrero, el doctor Aledo Serrano
recuerda que las enfermedades neurolégicas 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
crénicas, graves, incapacitantes o incluso ponen en riesgo la vida de los pacientes" .

En este sentido, los sintomas pueden variar considerablemente dependiendo del trastorno especifico, pero son
habituales los problemas de movimiento, la pérdida de funciones cognitivas, debilidad muscular, problemas de
coordinacién, crisis epilépticas o problemas sensoriales, entre otros.

Asimismo, desde la SEN aseguran que mas del 35 por ciento de las personas con enfermedades raras muestran los
primeros sintomas de su enfermedad en la infancia o la adolescencia y se estima que el 90 por ciento de las
enfermedades raras pediatricas tienen manifestaciones neuroldgicas relevantes.

"Junto con su alta mortalidad, las enfermedades neuroldgicas raras también suelen tener un impacto significativo en la
calidad de vida de los pacientes y sus familias. Las limitaciones fisicas, cognitivas y emocionales pueden afectar las
actividades diarias, pero también las relaciones personales y la capacidad para trabajar", sefiala el doctor Angel Aledo.

"En Espafia, el 75 por ciento de los afectados por una enfermedad rara tienen algin grado de dependencia y mas del 50
por ciento de los afectados su vida diaria", afiade el experto.

RETRASO EN EL DIAGNOSTICO Otro aspecto en comun de todas las enfermedades raras es el retraso en el diagnéstico.
En esta linea, desde la SEN subrayan que, en Espafia, una persona afectada por una enfermedad rara tarda de media
unos 5 afios en obtener un diagndstico y el 20 por ciento tarda hasta 10 afios en ser diagnosticado.

"Debido a su rareza y, a menudo, a la falta de conocimiento sobre estas enfermedades, el diagnéstico puede ser
complicado, ya que se tiende a descartar otras causas mas 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 patologias asi como la formacién especifica para
los profesionales sanitarios", y apunta a "importantes avances en las técnicas diagndsticas".
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"Puesto que el 80 por ciento de las enfermedades raras son de origen genético, la introduccién de la genémica y el
descubrimiento de un gran ndmero de alteraciones genéticas causantes de las mismas, nos permiten ya diagnosticar
con mayor precisién a un gran nimero de pacientes. Ademas ya existen terapias de precisiéon que han demostrado su
eficacia para algunos de los diagndsticos 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 investigacién para desarrollar nuevas terapias que mejoren la calidad de vida de
quienes las padecen".

Por ultimo, referente a los tratamientos, el doctor Aledo Serrano concluye que "lamentablemente solo entre el 5y el 10
por ciento de las enfermedades raras cuentan actualmente con algun tratamiento curativo. Por lo tanto, la investigacién
también es crucial para desarrollar mejores opciones de tratamiento".

Las informaciones publicadas en Redaccién Médica contienen afirmaciones, datos y declaraciones procedentes de instituciones oficiales y profesionales sanitarios. No obstante, ante cualquier duda relacionada con su
salud, consulte con su especialista sanitario correspondiente.
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El 22% de los ensayos clinicos en marcha en
Espaiia buscan nuevos tratamientos para
enfermedades raras

- El Dia Mundial de las Enfermedades Raras se celebra mafana, 29 de febrero

Una paciente sonriendo a su doctora | Foto de Farmaindustria
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El 22% de los ensayos clinicos en marcha en Espafa buscan nuevas terapias
para enfermedades raras. Ademas, uno de cada tres farmacos con principio
activo nuevo autorizados en Europa en 2023 era huérfano, lo que significa
que esta indicado para alguna patologia rara o poco frecuente.

Asi lo constaté Farmaindustria, tras recordar que la industria farmacéutica
espafiola impulsa el 90% de los ensayos clinicos para este tipo de
enfermedades y que la investigacion de nuevos medicamentos para patologias
poco frecuentes se ha multiplicado en los ultimos afios.

"En los dltimos afos, la investigacion de nuevos medicamentos para
enfermedades raras ha crecido de forma exponencial, desde los 21 de 2015
hasta los 182 de 2023, segun los datos del Registro Espafiol de Ensayos Clinicos
(REEC). Son datos muy positivos que muestran que el afio pasado uno de cada
cinco ensayos (22%) ya probaban medicamentos huérfanos", explicé
Farmaindustria.

Ademas, recordd la importancia de seguir avanzando en investigacion, en el
"diagndstico precoz" y en la disponibilidad de estos medicamentos para todos
los pacientes. En los ultimos afios, ademas, ha aumentado hasta el 51% el
porcentaje de investigaciones en fases tempranas, aquellas que suponen una
oportunidad mas precoz para que los pacientes puedan acceder a esos nuevos
farmacos en investigacion.

“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 Investigacion Clinica y
Traslacional de Farmaindustria, Amelia Martin Uranga.

Pero se estima que sélo el 5% de las enfermedades raras que existen tiene
algun tratamiento disponible. Uno de los grandes proyectos de investigacion en
enfermedades raras es la Red Unicas. Se trata de una gran alianza de
colaboracién publico-privada impulsada por el Hospital Sant Joan de Deu en
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colaboracién con otros 25 centros espafioles, hospitales europeos, centros de
investigacion, empresas farmacéuticas, empresas de tecnologias sanitarias y
entidades asociativas, con el objetivo de avanzar en la investigacion de
patologias poco frecuentes y complejas.

"Toda esta investigacion esta dando sus frutos y eso se refleja en las
aprobaciones de la Agencia Europea del Medicamento, que en su ultimo
informe constata que de los 34 medicamentos innovadores, con principio
activo nuevo, autorizados en 2023, el 35% (12) estan destinados a tratar
enfermedades raras", destacé Farmaindustria.

ACCESO A LOS NUEVOS TRATAMIENTOS

Mientras que Espafia se ha convertido en un "referente mundial en ensayos
clinicos", este éxito no tiene siempre su traslacién a la llegada de los nuevos
farmacos a los pacientes. "En el caso de las enfermedades raras, la importancia
de acceder a los tratamientos de forma rapida puede ser aun mas critica,
cuando estas enfermedades son muy limitantes o amenazan la vida",
puntualizé la entidad.

Segun los datos presentados por la Sociedad Espafiola de Neurologia con
motivo del dia mundial, el 65% de las enfermedades raras son graves e
invalidantes, y casi en la mitad de los casos afectan al prondstico vital del
paciente. Esta organizacién recuerda también que unos tres millones de
personas sufren en Espafia una enfermedad rara y que la media de tiempo
hasta el diagndstico es de cinco afios.

Por ello, Farmaindustria ha presentado una propuesta de procedimiento
especifico para acelerar la disponibilidad de los medicamentos huérfanos una
vez que se aprueban en Europa.

“Casi el 80% de los paises de Europa, Canada y Nueva Zelanda que fueron
analizados en un reciente informe europeo tienen procedimientos distintos
para las enfermedades raras mientras que en Espafia sigue siendo una
demanda. Reconocer que estos medicamentos tienen peculiaridades en su
investigacion y desarrollo y que, por definicion, estan indicados para el
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tratamiento de un nidmero reducido de pacientes que no suelen tener
tratamiento disponible es fundamental”, afirma la directora de Acceso de
Farmaindustria, Isabel Pineros.

Anadio que el afio pasado, Farmaindustria present6 una propuesta para
"acelerar este proceso y que los pacientes espafioles no tengan que esperar de
media 786 dias, es decir, mas de dos afios, para acceder a los medicamentos
huérfanos autorizados en Europa".

(SERVIMEDIA)
28 FEB 2024
CAG/clc
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ENFERMEDADES RARAS

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

- El Dia Mundial de las Enfermedades Raras se celebra mafnana, 29 de febrero
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El 65% de las enfermedades raras son “graves e invalidantes” y en casi un
50% de los casos afectan el prondéstico vital del paciente. En Espana, el 75%
de los afectados por una patologia poco frecuente tienen algun grado de
dependencia y mas de la mitad precisan apoyo en su vida diaria.

Asi lo constaté este miércoles al Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN), que
destacd que suponen “un reto” para la sociedad por su “impacto” en la calidad
de vida y la necesidad de investigacion y atencidn especializada. Afectan a 3
millones de personas en Espafia y la mitad de ellas son enfermedades
neurolégicas; ademas, 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 mas 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 millon de
habitantes.

Segun la SEN, se estima que" entre el 6% y el 8% de la poblacién espafola”
puede verse afectada por una enfermedad rara en algun momento de su vida.
Ello supone que, aunque individualmente estas enfermedades pueden ser
poco frecuentes, "colectivamente afectan a un nimero muy importante de
personas". Solamente en Espafia afectan a alrededor de 3 millones de personas
y, en todo el mundo, a mas de 400 millones.

LA MITAD SON NEUROLOGICAS

“Se han descrito mas 7.000 enfermedades raras, de las que casi el 50% son
enfermedades neuroldgicas y, entre aquellas que no lo son, es comun que se
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desarrolle algun tipo de sintomatologia de caracter neurolégico”, explico el
doctor Angel Aledo Serrano, coordinador del Grupo de Estudio de
Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Espafiola de Neurologia.

“Las enfermedades neuroldgicas raras son enfermedades poco comunes que
afectan el sistema nervioso y generalmente son genéticas, degenerativasy, al
igual que ocurre con el resto de enfermedades raras suelen ser cronicas,
graves, incapacitantes o incluso ponen en riesgo la vida de los pacientes”,
subrayo.

Dentro de las enfermedades neuroldgicas raras se agrupan un ndmero muy
importante de distintos tipos de patologias. Los sintomas varian
considerablemente dependiendo del trastorno especifico, pero son habituales
los problemas de movimiento, la pérdida de funciones cognitivas, debilidad
muscular, problemas de coordinacion, crisis epilépticas o problemas
sensoriales.

Ademas, mas del 35% de las personas con enfermedades raras muestran los
primeros sintomas de su enfermedad en la infancia o la adolescencia y se
estima que el 90% de las enfermedades raras pediatricas tienen
manifestaciones neuroldgicas relevantes. Asimismo, las enfermedades raras
son "responsables del 35% de los fallecimientos de nifilos menores de un afio y
de mas del 10% de las muertes de 1 a 15 afos".

GRADO DE DEPENDENCIA

"En Espafa, el 75% de los afectados por una enfermedad rara tienen algun
grado de dependencia y mas del 50% de los afectados precisan apoyo en su
vida diaria”, sefialo el doctor Aledo, quien recordd que las enfermedades
neuroldgicas raras también suelen tener un "impacto significativo" en la calidad
de vida de los pacientes y sus familias. "Las limitaciones fisicas, cognitivas y
emocionales pueden afectar las actividades diarias, pero también las relaciones
personales y la capacidad para trabajar", agrego.

Otro aspecto en comun de todas las enfermedades raras es el retraso en el
diagndstico. En Espafa, una persona afectada por una enfermedad rara tarda
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de media unos cinco afios en obtener un diagnostico y el 20% tarda hasta diez
afnos en ser diagnosticado.

“Debido a su rareza y, a menudo, a la falta de conocimiento sobre estas
enfermedades, el diagndstico puede ser complicado, ya que se tiende a
descartar otras causas mas comunes antes de sospechar de una enfermedad
rara”, comentd este especialista.

Por ello, abogd por que "se impulsen los centros de referencia para el
tratamiento de estas patologias", y la formacién especifica para los
profesionales sanitarios, ya que el impacto de la demora en el diagndstico
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 genético, la
introduccion de la gendmica y el descubrimiento de un gran nimero de
alteraciones genéticas causantes de las mismas, nos permiten ya diagnosticar
con mayor precisién a un gran numero de pacientes. Ademas, ya existen
terapias de precision que han demostrado su eficacia para algunos de los
diagnosticos neurogenéticos”, remacho.

(SERVIMEDIA)
28 FEB 2024
CAG/clc
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El 65% de las enfermedades raras son “graves e invalidantes” y en casi un 50%
de los casos afectan el pronéstico vital del paciente. En Espafia, el 75% de los
afectados por una patologia poco frecuente tienen algin grado de dependencia
y mas de la mitad precisan apoyo en su vida diaria.

Asi lo constato este miércoles al Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN), que

destacé que suponen “un reto” para la sociedad por su “impacto” en la calidad de

vida y la necesidad de investigacion y atencién especializada. Afectan a 3
millones de personas en Espafia y la mitad de ellas son enfermedades
neurolégicas; ademads, 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 mas 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 millén de
habitantes.

Segun la SEN, se estima que" entre el 6% y el 8% de la poblacién espafiola”
puede verse afectada por una enfermedad rara en algin momento de su vida.
Ello supone que, aunque individualmente estas enfermedades pueden ser poco

frecuentes, "colectivamente afectan a un nimero muy importante de personas".

Solamente en Espafia afectan a alrededor de 3 millones de personas y, en todo
el mundo, a mas de 400 millones.
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y Enfermedades Raras de la Sociedad Espafiola de Neurologia.

“Las enfermedades neuroldgicas 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 crénicas, graves,
incapacitantes o incluso ponen en riesgo la vida de los pacientes”, subrayo.

Dentro de las enfermedades neuroldgicas raras se agrupan un nimero muy
importante de distintos tipos de patologias. Los sintomas varian
considerablemente dependiendo del trastorno especifico, pero son habituales
los problemas de movimiento, la pérdida de funciones cognitivas, debilidad
muscular, problemas de coordinacién, crisis epilépticas o problemas
sensoriales.

Ademas, mas del 35% de las personas con enfermedades raras muestran los
primeros sintomas de su enfermedad en la infancia o la adolescencia y se
estima que el 90% de las enfermedades raras pediatricas tienen
manifestaciones neuroldgicas relevantes. Asimismo, las enfermedades raras
son "responsables del 35% de los fallecimientos de nifios menores de un afio y
de mas del 10% de las muertes de 1 a 15 afios".

GRADO DE DEPENDENCIA

"En Espafia, el 75% de los afectados por una enfermedad rara tienen algin grado
de dependencia y mas del 50% de los afectados precisan apoyo en su vida
diaria”, sefial6 el doctor Aledo, quien recordé que las enfermedades neurolégicas
raras también suelen tener un "impacto significativo' en la calidad de vida de los
pacientes y sus familias. "Las limitaciones fisicas, cognitivas y emocionales
pueden afectar las actividades diarias, pero también las relaciones personales y
la capacidad para trabajar’, agrego.

Otro aspecto en comun de todas las enfermedades raras es el retraso en el
diagnéstico. En Espafia, una persona afectada por una enfermedad rara tarda de
media unos cinco afios en obtener un diagnéstico y el 20% tarda hasta diez afios
en ser diagnosticado.

“Debido a su rareza y, a menudo, a la falta de conocimiento sobre estas
enfermedades, el diagndstico puede ser complicado, ya que se tiende a
descartar otras causas mas comunes antes de sospechar de una enfermedad
rara”, comento este especialista.

Por ello, abog6 por que "se impulsen los centros de referencia para el
tratamiento de estas patologias”, y la formacion especifica para los
profesionales sanitarios, va que el impacto de la demora en el diagndstico
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Espafia

Uno de cada cuatro ensayos clinicos que se desarrollan en
Espana busca tratamientos para enfermedades raras

» Alrededor de tres millones de personas conviven con una de estas patologias en nuestro pais

» Este jueves 29 de feb

rero se celebra el Dia Mundial de las Enfermedades Raras
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En su mayor parte, las enfermedades raras son cronicas y degenerativas. GETTY IMAGES
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Alrededor de tres millones de personas conviven en Espafia con una enfermedad
rara, que en su mayoria son crénicas y degenerativas. La situacion se complica ya
gue, la mitad de las veces, los pacientes tardan de media 4 afios en ser
diagnosticados, un plazo que se dispara a mas de 10 afios en un 20% de los
casos. Ademas, cuatro de cada seis personas con estas patologias no dispone
de tratamiento o, si lo dispone, no es el adecuado.

Para intentar mejorar esta situacion, en los ultimos afios la investigacion de
nuevos medicamentos para enfermedades raras ha crecido de forma exponencial
en Espana, desde los 21 de 2015 hasta los 182 de 2023, por lo que el 22% de

los ensayos clinicos prueban medicamentos huérfanos buscando

tratamientos para enfermedades raras, segun los datos del Registro Espafiol

de Ensayos Clinicos (REEC).

En este tiempo, ademas, ha aumentado hasta el 51% el porcentaje de
investigaciones en fases tempranas, aquellas que suponen una oportunidad mas
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precoz para que 10S pacientes pueaan acceqaer a esos NUevos 1armacos en
investigacion.

Uno de los grandes proyectos de investigacion en enfermedades raras es la red
Unicas, una gran alianza de colaboracion publico-privada impulsada por el
Hospital Sant Joan de Deu en colaboracion con otros 25 centros espafioles,
hospitales europeos, centros de investigacion, empresas farmacéuticas,
empresas de tecnologias sanitarias y entidades asociativas, con el objetivo

de avanzar en la investigacion de patologias poco frecuentes y complejas.

Toda esta investigacion esta dando sus frutos y eso se refleja en las
aprobaciones de |la Agencia Europea del Medicamento, que en su ultimo informe
constata que de los 34 medicamentos innovadores (con principio activo nuevo)
autorizados en 2023, el 35% (12) estan destinados a tratar enfermedades raras.

Mientras que Espafa se ha convertido en un referente mundial en ensayos
clinicos, este éxito no tiene siempre su traslacion a la llegada de los nuevos
medicamentos a los pacientes. En el caso de las enfermedades raras, la
importancia de acceder a los tratamientos de forma rapida puede ser ain mas
critica, cuando estas enfermedades son muy limitantes o amenazan la vida.

Dos de cada tres veces se trata de trastornos graves

Segun los datos presentados por la Sociedad Espafiola de Neurologia, el 65% de
las enfermedades raras son graves e invalidantes, y casi en la mitad de los
casos afectan al prondstico vital del paciente.

Adicionalmente al procedimiento, es importante eliminar la percepcion de
incertidumbre que rodea a estas patologias y para ello es fundamental el
desarrollo de plataformas adecuadas que permitan recoger, gestionar la
informacion y sobre todo resolver esta incertidumbre para avanzar en la mejora
de estas enfermedades.

El avance en los tres pilares -investigacion, diagnostico precoz y disponibilidad de
tratamientos- es la base de la campafa que la Federacion Espariola de
Enfermedades Raras (FEDER) ha lanzado este 2024 con motivo del dia mundial,
que se celebra este 29 de febrero. Proponen actuar en tres niveles que incluyen:
"en primer lugar, |a investigacion para entender su origen. En segundo lugar, en
programas de diagndstico que permitan identificar la enfermedad precozmente y,
por ultimo, con un acceso a tratamientos farmacoldgicos y terapias que eviten el
agravamiento de la enfermedad, favorezcan su mejoria o incluso su curacion'.

Ademds, la Agencia Estatal de Investigacion (AEl), organismo dependiente del
Ministerio de Ciencia, Innovacion y Universidades, ha invertido mas de 34
millones de euros en 70 proyectos de investigacion relacionados con
enfermedades raras. El objetivo es dotar de recursos a diversos equipos de
investigacion que centran sus esfuerzos en la identificacion de los mecanismos
biologicos que inducen este tipo de patologias, para ser capaces de desarrollar
nuevos farmacos y terapias que mejoren la calidad de vida de los pacientes y de
sus familiares.

Menos de 5 casos por cada 10.000 habitantes

En la actualidad, la investigacion solo se centra en el 20% de las mas de

6.000 conocidas, lo que significa que aproximadamente 4.800 de ellas no
cuentan con ningun proyecto, a pesar de que es la Unica opcién para acceder a
un diagnostico y poder recibir tratamiento.

https://www.rtve.es/noticias/20240229/uno-cada-cuatro-ensayos-clini...
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Las enfermedades raras estan producidas la mayor parte de las veces por una
alteracion en el material genético, y son aquellas que tienen una baja prevalencia
en la poblacién, ya que pasan a considerarse asi cuando afectan a menos de 5
por cada 10.000 habitantes. Se estima que existen mas de 7.000 enfermedades
raras, de las cuales se han identificado menos de 6.200, segun datos de Orphanet,
la principal base de datos europea sobre enfermedades raras y medicamentos
huérfanos.

Estas patologias se caracterizan por un comienzo precoz en la vida (dos de cada
tres aparecen antes de los 2 afios), dolores crénicos (uno de cada cinco
enfermos) y discapacidad en la autonomia (uno de cada tres casos). Ademas, en
casi la mitad de los casos el pronéstico vital esta en juego, ya que a las
enfermedades raras se le puede atribuir el 35% de las muertes antes de un afio,
del 10% entre 1y 5 afios y el 12% entre los 5y 15 afios.
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