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Afecciones raras — Tres millones de personas afectadas en Espaiia

Junto con su alta mortalidad, las afecciones 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.

[salud]

El 23 de febrern se conmemara & Dia Mundial de las Raras, una ef destinada a tratar de conclenciar sobre el Importante desafio que suponen s enfermedades raras para los pacientes, sanitarios  |a sociedad en general debldo
a5u complefidad, su impacto en la calidad de vida y la necesidad de investigacion v atencion especializada,

El B5% de los casos son enfermedades crdnicas. en el 65% graves e invalidantesy, en casi un 50% de los casos. alectan el prondstico vital del paciente.

Las enfermedades raras

S i que una o5 rard do afecta a menos de | de cada 2000 personas, aungue mis del B0% de las enfermedades raras que se han registrado on la base de datos europea sobre rafas y
Qrphanet] afectan a menos de 1 persona por cada millan de habitantes

En todo cato, puesto que s estima que entre of &% y o B% de |a poblacin espafiola puede verse afectada por una - rara on algun de su vida, significa gue aungue individualmente estas enfor pueden sor poco frecuentes,
colectivarrente, afectan 3 un AUMens muy importants de personas

Solo en Espana afectan a alrededor de tres millones de personasy, en todo & mundo, a mas de 400 millones de personas

¢Cudntas enfermedades raras existen?

<En la actualidad se han descrito mis 7.000 enfermedades raras, de las gue casi el 50% son enfermedades neurcldgicas y, entre aquellas que no ko son, 85 comiin que se desarrolle algen tipo de decaracter ne Jico.

Arde i qui 20% de los casos de enfer raras cor a L explica ol Dr, Anged Aledo Serrana, del Grupe de E y Ender Raras
e la Soci) de A )
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o incluss poren on riesae la vida de los pacientess

Los sintomas
Puesto que s = KA TS Se AgrURAN un NUMEero muy importante de distintos Lpos de enfermedades, [os sintemas varin i del trastorng i
Son [ de i , 13 pérdida de funciones cognitivas, debilidad muscular, problemas de coordinacian, crisls epiépticas o problemas sensoriales, entre otros.
Ademss, mas del 35% de las personas con enfermedades raras musestran los primercs sintomas de su enfermedad en la infancia o la adolescencia y se estima gue el 90% de las enfermedades raras pediatricas tienen manifestaciones neurolégicas
relevantes
), las cles raras son las % del 35% de los de ninos menores de un afo y de mis del 10% de las muertes de 1 als afos
Pérdida de calidad de vida y mornalidad

sJunto con su alta mortalidad, las enfermedades neurclogicas mras también suelen tener un iImpacte significative en 1a calidad de vida de los pacientes y sus familias
Las limitaciones fisicas. cognithvas y emoclonales pueden afectar las actividades diarias, pero también las relaciones personales y |a capacidad para trabajar.

En Espafa, el 75% de los afectados por una enfermedad ram tienen algln grado de dependencia y mas del 50% de los afectados precisan apoyo en su vida diarias, sefala el Dr. Angel Aledo.

Retraso en el diagndstico

Otra aspecto en comin de todas las enfermedades ra

o ol retraso on of diagnéstico. En Espafia, una persena afectada por una enfiermedad rara tarda de media unos 5 afios en abtaner un disgnéstico y el 20% tarda hasta 10 afos en sef diagnosticada.

' la Red Europea de Ref: ia sebe Raras ([ERN-RND), estima gue mas de un B0% de los fue padecen una gica rara aln no han sido diagnosticados.
«Debito a su rareza y, a menudo, a 1a falta de conocimiento sobre estas enfermedades, el diagnostico puede ser complicado, ya gue se tiende a descartar otrs CIUS3Ss MEs Ccomunes antes de sospechar de una enfermedad rara
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Avances en las técnicas diagnosticas

<¥ @510 50 hace alkn méas acuciante teniendo en cuenta que en la Uitima década se han producido importantes avances en las técnicas diagnasticas.

Puesto que ol 80% de las raras son de origen gendtico, la in de la yeld i deun gran dler gerdticas tes de las mismas, nos permiten ya diagnosticar con mayor precision & un
gran NEmero de pacientes.
Ademas ya existen terapiss de precisiin gue han demostrado su eficacia para algunos de los diagnaésticos neurogeneticoss
=En todo caso y & pesar de que se han identificado los genes respo e muchas faras, en olras, aun no se han conseguido identificar.

50 estima gue solo e han identi los g de Lin 500 de las enfermedades genéticas rars, por o que se hace necesario seguit imvestigando en este campa al igual que famentar la imestigacian para
desarrollar Alevas Werapias gue majoren |a calidad de vida de quienes las padecens, destaca of Dr, Aledo.
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para estos

sNao obstante, o tratamienta disponible para una gran mayofia de los casos es o si L entre el 5y e 100 de las enfermedades ratas cuentan actualmente con algun tratamiento curative

Por o 1anto. |a investigacon amibien es crucial para desarrollar mejores opciones de trataméentos, concluye el especialista

Dia Mundial de las Enfermedades Raras: 29 de febrero
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Incapacidad de amar: causas y tratamiento

Buscar Q

El Dia de San Valentin es, o quiere ser, el dia de las parejas, el dia del amor. Esta
celebracidn es un dia dificil para los corazones rotos, pero mas aun para las
personas que padecen alexitimia, porque una fecha como ésta les recuerda que no
saben qué es amar.

Se denomina alexitimia a un trastorno neuroldgico que impide a las personas
afectadas identificar las emociones que experimentan, asi como expresarlas
verbalmente. Y no es una patologia tan rara como pueda pensarse. Segun datos de
la Sociedad Espafola de Neurologia (SEN), al menos un 10% de la poblacion
mundial esta afectada por la alexitimia.

Contenido A

e ;Qué es la alexitimia y cudles son sus causas?

Tratamiento de la alexitimia

¢Por qué me cuesta amar a las personas?

La importancia de la comunicacion en la pareja

Sanar el pasado para disfrutar el presente

> Consultas habituales
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;Qué es la alexitimia y cuales son sus
causas?

La alexitimia puede ser primaria o secundaria. La primaria tiene su origen en un
dafio en las estructuras neuroldgicas vinculadas con las emociones, como ictus,
traumatismos craneales o tumores cerebrales. La secundaria se da como
consecuencia de un trauma emocional grave o un desorden en el aprendizaje

emocional.

Segun el profesor Pablo Dugque San Juan, coordinador de la seccidn de
Neuropsicologia de la SEN, las emociones influyen muchisimo en la atencion, la
memoria y el razonamiento. Por ello, si no se es capaz de identificarlas, es mucho

mas complicado tomar decisiones y crear vinculos sociales.

Tratamiento de la alexitimia

Si la alexitimia no se trata, puede degenerar en depresion, aislamiento social por
falta de empatia y desarrollo de problemas psicosomaticos. En algunos casos,

deriva en problemas de alcoholismo, drogas y trastornos alimentarios.

El primer paso para tratar la alexitimia es que el afectado entienda qué es y sea
consciente de su origen. Luego, se pueden realizar talleres de inteligencia
emocional y entrenamiento en habilidades sociales. Es importante que los

alexitimicos aprendan a identificar y compartir sus emociones, asi como reconocer

las emociones de los demas.
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:Por qué me cuesta amar a las personas?

Si te cuesta expresar el amor por tu pareja a pesar de que estas enamorado, es
importante analizar las posibles causas. Algunos motivos por los que te puede
resultar dificil expresar el amor son:

e Las expresiones de amor no son algo familiar para ti.
e Tienes miedo al compromiso.
e Has tenido experiencias amorosas decepcionantes.

e Padeces de alexitimia.

Si tus padres no solian expresar amor, es posible que no estés acostumbrado a
hacerlo en tus relaciones de pareja. Ademas, experiencias amorosas complicadas o
dolorosas pueden generar miedo al compromiso. Si sufres de alexitimia, es

importante buscar la ayuda de un neurdlogo para recibir el tratamiento adecuado.

La importancia de la comunicacion en la
pareja

Si el problema de no poder expresar el amor no se debe a un problema de salud,
sino a vivencias dolorosas, la comunicacion en la pareja puede desempenar un
papel muy importante. Es fundamental que ambos se comuniquen con carifio y

elijan lugares tranquilos y comodos para hablar sobre emociones.

La empatia y la paciencia son clave para comprender las dificultades de expresar
el amor. A través del apoyo mutuo, ambos podran aprender a gestionar sus

emociones y expresarlas de manera adecuada.
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Sanar el pasado para disfrutar el presente

Aunque la pareja puede ser de gran ayuda, es fundamental acudir a un psicélogo
para sanar las heridas del pasado. No puedes cambiar lo que ya ha pasado, pero
puedes aprender a gestionar tus emociones y expresar el amor en tus relaciones

actuales.

Recuerda que eres responsable de tu vida y tienes la capacidad de superar tus
miedos. Con esfuerzo y la ayuda adecuada, podras cerrar viejas heridas y disfrutar

de relaciones amorosas saludables y plenas.

Consultas habituales

¢ ;La alexitimia se puede curar?
La alexitimia no tiene una cura definitiva, pero se puede tratar y mejorar la
capacidad de identificar y expresar emociones a través de terapia y talleres

de inteligencia emocional.

e ;Laincapacidad de amar es permanente?
La incapacidad de amar no es permanente. Con el tratamiento adecuado y el

trabajo personal, es posible superar las dificultades para expresar el amor.

e ;La alexitimia afecta solo las relaciones de pareja?
No, la alexitimia puede afectar todas las relaciones sociales, no solo las de
pareja. La dificultad para identificar y expresar emociones puede dificultar la

comunicacion y la formacion de vinculos emocionales.

La incapacidad de amar puede tener diversas causas, como la alexitimia o
vivencias pasadas dolorosas. Es importante buscar ayuda profesional para tratar y
superar estas dificultades. A través de la comunicacion y el trabajo personal, es
posible aprender a expresar el amor y disfrutar de relaciones amorosas saludables

y plenas.

Si quieres conocer otros articulos parecidos a Incapacidad de amar: causas y

tratamiento puedes visitar la categoria Psicologia.
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La forma de dormir influye en e
una pareja, segin la ciencia

Asi lo determinaron diversos estudios cientificos que sefialan que dormir acompaf
determinados casos, puede empeorarlo.

Published 2 horas ago on 29 febrero, 2024
By Admin
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Mafnana, 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 crénicas, en el 65% graves e invalidantes y, en casi
un 50% de los casos, afectan el pronéstico 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

investigacion y atencioén especializada

Se considera que una enfermedad es rara cuando afecta a menos
de 1de 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 persona por cada millén de
habitantes. En todo caso, puesto que se estima que entre el 6% y el
8% de la poblacion espafola puede verse afectada por una
enfermedad rara en algun momento de su vida, significa que

aunque individualmente estas enfermedades pueden ser poco

frecuentes{ Privacidad y Cookies |tan a un nimero muy importante

https://www.cronicanorte.es/las-enfermedades-raras-afectan-a-3-millo...
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de personas. Solo en Espafia afectan a alrededor de 3 millones de

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

Existen mas de 7.000 enfermedades raras

“En la actualidad se han descrito mas 7.000 enfermedades raras, de
las que casi el 50% son enfermedades neurologicas y, entre
aquellas que no lo son, es comun que se desarrolle algun tipo de
sintomatologia de caracter neurologico. Ademas estimamos que
aproximadamente el 20% de los casos de enfermedades raras
corresponden a enfermedades neuromusculares’, explica el Dr.
Angel Aledo Serrano, Coordinador del Grupo de Estudio de
Neurogenética y Enfermedades Raras de |la Sociedad Espanola de
Neurologia. “Las enfermedades neurologicas 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”.

Enfermedades neuroldgicas raras

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.

Las enfermedades raras son las responsables del
35% de los fallecimientos de ninos menores de un
ano

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
pedidtricas tienen manifestaciones neuroldgicas relevantes.

Asimismo, las enfermedades raras son las responsables del 35% de

los fallecin~ ’
Privacidad y Cookies

rres de un afno y de mas del 10% de
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“Junto con su alta mortalidad, las enfermedades neurologicas 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. En
Espana, 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.

Retraso en el diagndstico

Otro aspecto en comun de todas las enfermedades raras es el retraso
en el diagnostico. En Espafa, una persona afectada por una
enfermedad rara tarda de media unos 5 afnos en obtener un
diagnéstico y el 20% tarda hasta 10 afnos en ser diagnosticado. Y la
Red Europea de Referencia sobre Enfermmedades Neuroldgicas Raras
(ERN-RND), estima que mas de un 60% de los europeos que
padecen una enfermedad neuroldgica rara aun no han sido

diagnosticados.

“Debido a su rareza y, a menudo, a la falta de conocimiento sobre
estas enfermedades, el diagnaostico puede ser complicado, ya que se

tiende a descartar otras causas mas comunes antes de sospechar de

una enferr‘ Privacidad y Cookies Fsde la SEN, consideramos
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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 aun mas acuciante teniendo en cuenta que
en la ultima década se han producido importantes avances en las
técnicas diagnosticas. Puesto que el 80% de las enfermedades raras
son de origen genético, la introduccion de la genomica 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”.

Solo se han identificado un 50% de genes
responsables de las enfermedades genéticas raras

“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 investigacion para desarrollar nuevas terapias que mejoren la

calidad de vida de quienes las padecen”, destaca el Dr. Angel Aledo.

Solo entre el 5y el 10% de las enfermedades raras
cuentan actualmente con algun tratamiento curativo

En la ultima década, los proyectos de investigacion en el ambito de
las enfermedades raras han crecido mas de un 80%, y esto ha
permitido no solo identificar la base genética de muchas
enfermedades raras, sino que cada ano 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. P
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desarrollar mejores opciones de tratamiento”, concluye el Dr. Angel
Aledo.
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BIZKAIA
Dos menores detenidos por agresion sexual a otra menor en Barakaldo

Mas de 10.300 vascos, un 15% de ellos
menores, padecen una enfermedad rara

En la mayoria de casos son patologias graves, incapacitantes, que incluso ponen en
riesgo la vida de los pacientes
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Bilbao | 29-02-24 | 07:24

Zurine Lasagabaster, junto con su hijo Ibai, de 21 meses. / SANTOS JUNQUERA
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N o solo son enfermedades poco frecuentes. Son ademas cronicas,
graves, incapacitantes e incluso ponen en riesgo la vida de los pacientes.
Osakidetza ha identificado un total de 10.427 casos de enfermedades
raras en 10.325 personas, correspondientes a 1.126 patologias diferentes,
desde la puesta en marcha del registro de estas enfermedades en 2015. En
el marco del Dia de las Enfermedades raras, se hace hincapié en
concienciar sobre el importante desafio que suponen estas patologias cuyo
diagndstico siempre se retrasa por los pocos casos registrados. Y eso que
estan descritas mas de 7.000 dolencias diferentes.

En concreto, la tasa de registro en Euskadi es de
RELACIONADAS 42 casos por 10.000 habitantes y el 15% de las
Maialen Aulestia, bilbaina de 13 P€rsonas estan en edad pediatrica. Por sexo, un
anos afectada por el sindrome 5 504, gon hombres y el 49,8% restante,

de Donohue: “Al principio sentia
una frustracion de por qué ami, mpjeres. Sin embargo, si se observan diferencias

por qué no hay cura, pero luego o . .
te adaptas” notables en la incidencia de ciertas enfermedades
Zurifie Lasagabaster, madre de €11 UNO Y 0tro sexo. En mujeres, inciden mas la
Ibai, un nifio con una sis 13 sis :
enfermedad casi dnica: “No tiro colangitis biliar o la hepatitis autoinmune,
|2 toalla pero Investigarlode  mjentras que en hombres tienen mas presencia
ai no es rentable

las enfermedades ligadas al cromosoma X, como
la hemofilia Ay el sindrome de X fragil. “Junto con su alta mortalidad, las
enfermedades 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”, se sefiala.

Las enfermedades neurologicas raras y los defectos raros del desarrollo
durante la embriogénesis son las categorias o grupos de patologias con
mayor nimero de casos contabilizados. Por eso, las enfermedades raras
con mayor presencia entre las recogidas en el registro son: en hombres, la
distrofia mioténica de Steinert, la neurofibromatosis tipo 1y la miastenia
grave; en mujeres, la colangitis biliar primaria, la neurofibromatosis tipo 1
y la distrofia miotonica de Steinert. Todas ellas dolencias muy graves que
conllevan algiin grado de dependencia para los afectados.
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Por territorios historicos, en Bizkaia se han detectado un total de 5.160
casos en 5.112 personas, correspondientes a 791 patologias diferentes. En
Araba se han identificado un total de 1.344 casos en 1.336 personas,
correspondientes a 382 patologias diferentes. Por sexo, un 51% son
hombres y el resto mujeres; y el 17,8% de las personas esta en edad
pediatrica. Por su parte, en Gipuzkoa se han identificado un total de 3.611
casos en 3.566 personas, correspondientes a 603 patologias.

En la actualidad, de las mas de 7.000 enfermedades raras descritas,
“casi el 50% son enfermedades neuroldgicas y, entre aquellas que no lo
son, es comun que se desarrolle algtn tipo de sintomatologia de caracter
neuroldgico”, segtin detalla Angel Aedo, coordinador del Grupo de
Enfermedades Raras de la Sociedad Espaiiola de Neurologia.

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. Asimismo, se
asegura que mas del 35% de las personas con enfermedades raras
muestran los primeros sintomas de su enfermedad en la infancia o la
adolescenciay se estima que el 90% de las enfermedades raras pediatricas
tienen manifestaciones neurolédgicas relevantes.
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Para el tratamiento de la acidemia metilmaldnica
Ensayo clinico de Osakidetza

Primero a nivel estatal. El hospital de Cruces ha puesto en marcha un
ensayo clinico al primer paciente a nivel estatal para el tratamiento de la
acidemia metilmaldnica. Javier de las Heras, pediatra y coordinador del
Centro de Metab-ERN de Enfermedades Metabolicas Hereditarias, es el
investigador principal de este ensayo clinico. Se trata de un ensayo
altamente esperado por las y los pacientes con esta enfermedad que abre
esperanza para un futuro mejor para los enfermos con acidemia
metilmaldnica que es una enfermedad rara en la que se ven afectados
multiples 6rganos (rifion, pancreas, médula dsea...). Asimismo, los pacientes
sufren descompensaciones metabdlicas potencialmente mortales y, estan
abocados a un trasplante.

TEMAS Enfermedades - Patologias - Enfermedades raras - Osakidetza
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una década. Ademas, cuatro de cada seis personas afectadas por
enfermedades raras no tienen acceso a un tratamiento adecuado,
lo que agrava aun mas su situacion.

A pesar de estos desafios, la investigacion de nuevos
medicamentos para enfermedades raras ha experimentado un
notable crecimiento en Espaina en los Ultimos afos. Desde 2015
hasta 2023, el nUmero de estudios sobre este tipo de
medicamentos ha aumentadode 21a 182, con el 22% de los
ensayos clinicos en el pais centrados en medicamentos huérfanos
para enfermedades raras.

Con el objetivo de avanzar en la investigacion y tratamiento de
las enfermedades poco frecuentes, la red Unicas, liderada por el
Hospital Sant Joan de Déu y otros 25 centros de excelencia, ha
intensificado sus esfuerzos. Ademas, la Sociedad Espainola de
Neurologia ha destacado que el 65% de las enfermedades raras
son graves e invalidantes, con casi la mitad afectando al
pronostico vital del paciente.

En respuesta a estas necesidades urgentes, la Federacion
Espanola de Enfermedades Raras ha lanzado una campana en
2024 para promover la investigacion, el diagnéstico precoz y la
disponibilidad de tratamientos para mejorar la calidad de vida de
los pacientes y sus familias. Por su parte, la Agencia Estatal de
Investigacion ha invertido mas de 34 millones de euros en 70
proyectos relacionados con enfermedades raras, con el objetivo
de desarrollar nuevos farmacos y terapias que puedan marcar la
diferencia para aquellos que viven con estas condiciones.
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22% de ensayos clinicos en Espana buscan
tratamientos para enfermedades raras

O Investigacion. EP

ﬁ L.J.F. 28 DE FEBRERO DE 2024, 14:22

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).
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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 enfermedades son muy limitantes 0 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
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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
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El medio del medicamento y la farmacia

Uno de cada cinco ensayos clinicos iniciados en Espana
buscan nuevos tratamientos para enfermedades raras

La investigacion de farmacos para patologias poco

frecuentes se ha multiplicado en los ultimos afios

Por El Global - 28 febrero 2024

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 afilo pasado uno de cada cinco
ensayos (22 por ciento) 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
el 29 de febrero, Farmaindustria recuerda la importancia de
seguir avanzando en investigacion, en el diagnostico

precoz y en la disponibilidad de estos medicamentos, de
forma rapida y equitativa para todos los pacientes.

En los ultimos afnos, 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 sélo el 5
por ciento de las enfermedades raras que existen tiene algun
tratamiento disponible.

https://elglobal.es/industria/uno-de-cada-cinco-ensayos-clinicos-inicia...
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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 espafioles,
hospitales europeos, centros de investigacion, empresas
farmaceéuticas, 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.

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 aun mas critica, cuando
estas enfermedades son muy limitantes o amenazan la vida.
Segun los datos presentados por la Sociedad Espaiola de
Neurologia con motivo del dia mundial, 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
organizacién recuerda también que unos tres millones de
personas sufren en Espana una enfermedad rara y que la media
de tiempo hasta el diagndstico 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. “Casi el 80 por ciento 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 Espafa sigue siendo una demanda.
Reconocer que estos medicamentos tienen peculiaridades en su
investigacién 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
afno pasado presentamos una propuesta para acelerar este
proceso y que los pacientes espanoles no tengan que esperar
de media 786 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.

https://elglobal.es/industria/uno-de-cada-cinco-ensayos-clinicos-inicia...
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Adicionalmente al procedimiento, es importante eliminar la
percepcidn 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 -investigacion, diagnostico precoz y
disponibilidad de tratamientos- es la base de la campana que
la Federacion Espainola 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
Carrion: “En primer lugar, la investigacion para entender su
origen. En segundo lugar, en programas de diagnostico que
permitan identificar la enfermedad precozmente vy, por ultimo,
con un acceso a tratamientos farmacoldgicos y terapias que
eviten el agravamiento de la enfermedad, favorezcan su mejoria
o incluso su curacion.

El Global

https://elglobal.es/industria/uno-de-cada-cinco-ensayos-clinicos-inicia...
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Alerta de los neurdélogos sobre la cirugia para tratar la migrana: ni existe
evidencia cientifica, ni esta aprobada

Cada vez mas clinicas publicitan técnicas que no estan aprobadas por ningln organismo regulador, recuerda la
Sociedad Espafiola de Neurologia
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fuerza, se esta publicitando en Espafia como una nueva técnica para el tratamiento de esta enfermedad. El
Grupo de Estudio de Cefaleas de la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN) y la Sociedad Internacional de
Cefaleas -que aglutina expertos en migrafia en todo el mundo- llevan afios informando que no se dispone "de
la evidencia cientifica necesaria y suficiente para respaldar este tipo de técnicas quirdrgicas en el tratamiento
de la migrana".

PUBLICIDAD

La sociedad cientifica muestra su inquietud ante el aumento de campafias publicitarias en Espafa sobre estas
cirugias. La advertencia no es nueva. En 2015, cuando este tipo de tratamiento empezé a divulgarse en
nuestro pais como una nueva técnica prometedora, el mismo Grupo de Estudio de Cefaleas de la SEN ya
revisaba la evidencia publicada al respecto y concluia, al igual que lo hacian los editores de la principal revista
cientifica especializada en cefaleas Cephalalgia (publicacidon oficial de la Sociedad Internacional de

Cefaleas), que no existia evidencia cientifica al respecto.

PUBLICIDAD
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Casi una década después, la SEN vuelve a lanzar una alerta y a insistir en un mensaje repetido estos afios. No
solo se trata de evidencia cientifica, sino que las técnicas "que proponen tratar quirdrgicamente a los pacientes
para eliminar supuestos puntos desencadenantes de la migrafa no estan aprobadas como opcion

terapéutica por ningin organismo regulador en los diferentes paises del mundo".

Tratamientos alternativos

En Espana, la migraia afecta al 12% de la poblacién general, es decir, a unos cinco millones de personas. De
ellas, aproximadamente el 80% son mujeres. Es, ademas, la primera causa de discapacidad en menores de 50
anos y el tipo de cefalea que més impacto tiene a nivel laboral, con una reduccion de la jornada laboral
superior a 12 horas semanales en el 10% de los trabajadores y absentismo de hasta 14,6 dias al afio para
personas con migrafia crénica. Esta enfermedad neurolégica también supone una carga social y econémica
importante, tanto para los pacientes como para los sistemas de atencién médica.

PUBLICIDAD

PUBLICIDAD
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Consecuencias negativas

"Ademas, al no existir ninguna terapia curativa, surgen de forma periddica noticias sobre tratamientos -
generalmente con un precio elevado- que no son eficaces y que, en muchas ocasiones, pueden tener
consecuencias negativas para la salud de las personas. Por tanto, se recomienda consultar al neurélogo para
recibir informacién sobre la idoneidad de cualquier tratamiento de la migrafia”, advierten.

Haz de tu vida una aventura con el California

iDescubrelo!
@ Volkswagen - Patrocinado

Una rapida busqueda realizada por El Periédico de Espaiia, del grupo Prensa Ibérica, permite encontrarse
paginas de clinicas privadas de cirugia estética que, en Espafia, ofrecen este tipo de solucién que los
neurélogos desacreditan. En algunos sitios se publicitan como intervenciones sencillas, que se aconsejan a
pacientes con crisis periédicas e incapacitantes que no responden a los medicamentos y se usan para
descomprimir los puntos que desencadenan el dolor. La tasa de éxito de este tratamiento es alta,
aproximadamente del 90%, sefialan algunas de estas webs.

Nuevos farmacos

En su comunicacion, la Sociedad Espafiola de Neurologia destaca también que en los Ultimos afios, se han
producido importantes avances en el tratamiento de migraiia con la llegada de nuevos tratamientos (como
anticuerpos monoclonales anti-CGRP, gepantes y lasmiditan, precisan+) que pueden ayudar "a mejorar la
calidad de vida de aquellos pacientes que aun no hayan encontrado una solucion util que les permita
sobrellevar los efectos de esta enfermedad".
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El dltimo farmaco -Vydura (rimegepant), de Pfizer- ya esta disponible en Espafia y fue presentado hace
apenas unos dias- como el primer medicamento indicado para prevenir y tratar la migrafia en adultos. Una
nueva opcion que ha causado enorme expectacion porque, pese al gran nimero de personas que padecen
esta la enfermedad en Espaiia, casi el 54% de los pacientes, asegura que no han encontrado un tratamiento
que le haya ido bien.

TEMAS ENFERMEDADES PACIENTES MEDICOS FARMACOS MEDICAMENTOS EL PERIODICO DE ESPANA

(Comenta esta noticia)
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¢Sabias que no es raro sufrir una 'enfermedad rara'? Hay
mas de siete mil y 3 millones de pacientes

Mas de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su
2patologia con un neurdlogo al menos una vez al afio.

PUBLIC

Rebeca Gil
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"B N OIS

En Europa, una enfermedad se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a
menos de 1 persona por cada 2.000 habitantes, aunque mas del 80% de las
enfermedades raras que se han registrado en Orphanet -la base de datos europea

sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos- afectan a menos de 1 persona
por cada millén de habitantes.
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Sin embargo, aunque cada enfermedad rara individualmente tenga una prevalencia baja,
el nimero de personas que padecen actualmente alguna enfermedad rara es muy
alto. Se estima que las enfermedades raras afectan aproximadamente al 6% de la
poblacidn. Esto equivale a mas de 400 millones de personas en todo el mundo.

= En Espafa, unos 3 millones de personas padecen alguna de las mas de 7.000
enfermedades raras que se han descrito hasta la fecha.

= Segun los datos que facilita la Sociedad Espafola de Neurologia (SEN), casi el 50% de
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ellas son enfermedades neuroldgicas.

Y no solo eso. Los neurdlogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son
consideradas como neurolégicas es muy comun que produzcan algun sintoma
neurologico. Un ejemplo de ello es que el 90% de las enfermedades pediatricas de este
tipo tienen manifestaciones neuroldgicas relevantes.

PUBLICIDAD

Esta cifra es altisima en opinion de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que
mas del 35% de las personas con enfermedades raras muestran los primeros
sintomas de su enfermedad en la infancia o la adolescencia.

No es de extrafar, por lo tanto, que neurologia sea la especialidad médica que mas
demandan los pacientes y familiares con enfermedades raras, y que mas de un 45% de
ellos necesite consultar su enfermedad con un neurélogo, al menos una vez al afio.

Principales sintomas neuroldgicos de las enfermedades raras
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Como explica el doctor Angel Aledo Serrano, Coordinador del Grupo de Estudio de
Neurogenética y Enfermedades Raras de la SEN:

Siente la energia del Multivan eHybrid
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@ Volkswagen - Patrocinado

“Las enfermedades neurolégicas raras son un amplio grupo de enfermedades que

producen cambios en el desarrollo o degeneracion del sistema nervioso, bien por:

PUBLICIDAD
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= Causas genéticas
= Procesos infecciosos o inmunologicos
= Causas aun desconocidas.

No obstante, y a pesar de que no se han identificado los genes responsables en todas
ellas, se estima que el 80% de las enfermedades raras tienen un origen genético”,

“Por otra parte, es muy comun que las enfermedades raras tengan algun tipo de
sintomatologia neuroldgica”, afiade el experto. Y las manifestaciones serian:

= “Crisis epilépticas
= Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
= Afectacion de musculos, coordinacion o nervios periféricos”.

Dificultades de diagndstico de las enfermedades raras

Los datos de las enfermedades raras son mas que preocupantes:

= El 85% de las enfermedades raras son cronicas
= El 65% generan discapacidad
= En casi un 50% de los casos afectan el pronéstico vital del paciente

= Son las responsables del 35% de los fallecimientos de ninos menores de un afo y
de mas del 10% de las muertes de 1 a 15 afos.

Ademas, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnéstico, por la
falta de tratamiento y por la falta de investigacion. Aunque esto esta cambiando algo
en los Ultimos afos.

La brecha diagnéstica y el deterioro del paciente

“Las enfermedades neurolégicas raras son dificiles de diagnosticar, principalmente
porque las pruebas necesarias, mayoritariamente genéticas, asi como la experiencia
clinica para identificarlas, no estd ampliamente disponible”, sefiala el doctor Aledo.

“La Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurologicas Raras (ERN-RND)

estima que mas de un 60% de los europeos que padecen una enfermedad neuroldgica
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rara aun no han sido diagnosticados, lo que genera una brecha diagnodstica”, anade.

= "Esta brecha diagnéstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades
raras, sean neurolégicas o no."

= "Actualmente, desde el inicio de los sintomas de una enfermedad rara hasta el
diagnostico, discurren unos 5 afios, tiempo durante el cual las personas afectadas
visitan a aproximadamente unos siete profesionales distintos."

= "El impacto de la demora en el diagndstico puede ser significativo, ya que las
personas con enfermedades raras a menudo experimentan un deterioro progresivo
de su salud y calidad de vida mientras esperan ese diagndstico”.

El doctor Angel Aledo hace también énfasis en que:

= “La brecha diagndstica es mas relevante aun en los Ultimos afos, puesto que existen
terapias de precision que han demostrado su eficacia para algunos de los diagndsticos
neurogenéticos. No podemos hacer medicina de precision si no existe antes un
diagnéstico de precisién, y sabemos que un tratamiento precoz mejora el prondstico
futuro para estos pacientes”.

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algtin
tratamiento curativo, y este numero se incrementa ano a aino, con nuevos ensayos
clinicos de terapias génicas y avanzadas que cambiaran el horizonte de las personas con
enfermedades raras neuroldgicas en los préximos afios.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia
para el tratamiento de estas patologias, la divulgacion y la formacion especifica para los
profesionales sanitarios y la investigacion en enfermedades raras. Ya que si bien, en la
ultima década, los proyectos de investigacion en el ambito de las enfermedades raras
han crecido mas de un 80%, queda aun muchisimo por avanzar”, concluye el neurélogo.

TEMAS NEUROLOGIA | | ENFERMEDADES & = ENFERMEDAD RARA | | DIAGNOSTICO = | SALUD
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Se han descrito mas 7.000 enfermedades raras. (Foto de CDC en Unsplash)

CONCIENCIACION

El 65% de las enfermedades raras son graves
e invalidantes y el 50% afectan el pronostico
vital del paciente

Se han descrito mas 7.000 enfermedades raras, de las que casi el 50% son
enfermedades neurolégicas. El 20% de los casos de enfermedades raras
corresponden a enfermedades neuromusculares. En Espana hay tres millones de
afectados.

Hechosdehoy /SEN / A. K. / Actualizado 29 febrero 2024 ~ f ©

ETIQUETADO EN: Enfermedades raras

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 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 viday la
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necesidad de investigacion y atencion especializada.

Se considera que una enfermedad es rara cuando afecta a menos de 1
de cada 2.000 personas, aungque mas del 80% de las enfermedades raras que
se han registrado en la base de datos europea sobre enfermedades rarasy
medicamentos huérfanos (Orphanet) afectan a menos de 1 persona por cada
millon de habitantes. En todo caso, puesto que se estima que entre el 6% vy el
8% de la poblacidon espafiola puede verse afectada por una enfermedad
rara en algdn momento de su vida, significa que aunque individualmente
estas enfermedades pueden ser poco frecuentes, colectivamente, afectan a un
numero muy importante de personas. Solo en Espafia afectan a alrededor de 3
millones de personas y, en todo el mundo, a mas de 400 millones de personas.

“En la actualidad se han descrito mas 7.000 enfermedades raras, de las que casi el
50% son enfermedades neuroldgicas y, entre aguellas que no lo son, es comun que
se desarrolle algun tipo de sintomatologia de caracter neurolégico. Ademas
estimamos que aproximadamente el 20% de los casos de enfermedades raras
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 cronicas, 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
gue 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 afios.

“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. 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.
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Otro aspecto en comun de todas las enfermedades raras es el retraso en el
diagnostico. En Espafa, una persona afectada por una enfermedad rara
tarda de media unos 5 anos en obtener un diagnaostico 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 neurolégica rara aun no han sido
diagnosticados.

“Debido a su rareza y, a menudo, a la falta de conocimiento sobre estas
enfermedades, el diagnostico 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 diagnéstico
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 aun mas acuciante teniendo en cuenta que en la ultima década se
han producido importantes avances en las técnicas diagnosticas. Puesto que el
80% de las enfermedades raras son de origen genético, la introduccién de la
gendmica y el descubrimiento de un gran numero 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 diagndsticos neurogenéticos”.

“En todo caso y a pesar de que se han identificado los genes responsables de
muchas enfermedades raras, en otras, aln 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 investigacion para desarrollar nuevas terapias que mejoren la calidad de vida de
quienes las padecen”, destaca el Dr. Angel 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 sélo
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. Angel Aledo.

NOTICIAS RELACIONADAS:

Alertan sobre el denominado “tratamiento quirurgico de la migraiia”
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Cientificos descubren como reparar
las conexiones entre las neuronas
danadas por el Alzheimer

C. Amanda Osuna

4-5 minutos

Resonancia magnética del cerebro (Shutterstock)

Resonancia magnética del cerebro (Shutterstock)

La enfermedad del Alzheimer dafa las sinapsis, el lugar
donde se conectan los extremos de las neuronas, pero un
reciente estudio ha hallado la forma de repararla. La revista The
Journal of Clinical Investigation recoge una nueva investigacion
de cientificos del Instituto Buck (Estados Unidos) para la
investigacion sobre el envejecimiento que propone una
estrategia alternativa para revertir los problemas de memoria
que acompanan a la enfermedad de Alzheimer y las demencias
relacionadas.
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Dado que la mayoria de las investigaciones actuales sobre
posibles tratamientos para el Alzheimer se centran en reducir
las proteinas toxicas, como la tau y la beta amiloide, que se
acumulan en el cerebro a medida que avanza la enfermedad, el
equipo se desvio de esta ruta para explorar una alternativa. De
esta forma, en lugar de intentar reducir las proteinas toxicas en
el cerebro, estan intentando revertir el dafio causado por la
enfermedad de Alzheimer para restaurar la memoria.

Te puede interesar: Desarrollan una técnica mas eficaz para

destruir las células madre de la leucemia

El trabajo depende de una proteina llamada KIBRA, llamada
asi porque se encuentra en el rindn y el cerebro. En el cerebro,
se localiza principalmente en las sinapsis, que son las
conexiones entre neuronas que permiten que se formeny
recuerden los recuerdos. Las investigaciones han demostrado
que KIBRA es necesario para que las sinapsis formen
recuerdos, y el equipo de Tracy ha descubierto que los cerebros
con enfermedad de Alzheimer tienen deficiencia de KIBRA.

Una enfermera sostiene la mano de una persona con Alzheimer
(Shutterstock)

Una enfermera sostiene la mano de una persona con Alzheimer
(Shutterstock)
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El equipo midi6 por primera vez los niveles de KIBRA en el
liquido cefalorraquideo de humanos. Descubrieron que
niveles mas altos de KIBRA en el liquido cefalorraquideo, pero
niveles mas bajos en el cerebro, correspondian a la gravedad
de la demencia. Para descubrir cdmo KIBRA afecta las
sinapsis, el equipo cred una versiéon funcional abreviada de la
proteina KIBRA. En ratones de laboratorio que padecen una
enfermedad que imita la enfermedad de Alzheimer humana,
descubrieron que esta proteina puede revertir el deterioro de la
memoria asociado con este tipo de demencia. Descubrieron
que KIBRA rescata mecanismos que promueven la resiliencia
de las sinapsis.

Te puede interesar: Desarrollan una guia de diagnéstico mas

individualizada para pacientes de Alzheimer

Curiosamente, KIBRA restauré la funcion sinaptica y la
memoria en ratones, a pesar de no solucionar el problema de la
acumulacion toxica de proteina tau. Sin embargo, el trabajo
respalda la posibilidad de que KIBRA pueda usarse como
terapia para mejorar la memoria después del inicio de la pérdida
de memoria, aunque la proteina toxica que causo el dafo
persista. Asi, el trabajo mantiene que junto con otros
tratamientos que ya existen o que apareceran en el futuro, una
terapia KIBRA para reparar las sinapsis podria ser una valiosa
incorporacion.

0 seconds of 1 minute, 26 secondsVolume 0%

Episodio: 12 cuidados para retrasar el alzheimer.

La enfermedad del Alzheimer afecta a mas de 800.000
personas en Espana, segun datos de la Sociedad Espafiola de
Neurologia. Una cifra que podria duplicarse para 2050 debido al
envejecimiento poblacional. Con estos datos, el Alzheimer

about:reader?url=https%3A%2F%2Fwww.infobae.com%2Fespana%...
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constituye una de las principales causas de discapacidad entre
personas mayores, siendo también una de las enfermedades
neurodegenerativas mas prevalentes en nuestro pais.

En Espafia existe una notable implicacion de organizaciones no
gubernamentales y asociaciones, como la Confederacion
Espaiola de Alzheimer y otras demencias (CEAFA), en la
provision de recursos y apoyo a pacientes y cuidadores. A nivel
gubernamental, se han implementado estrategias nacionales
para abordar esta enfermedad, con el fin de mejorar la
deteccidon temprana, la atencion y el apoyo.
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Encefalitis: asi es la peligrosa enfermedad que volvio a "poner de moda” la
viruela del mono

La encefalitis tiene un indice de mortalidad de entre el 5y el 20% de los casos, y deja secuelas en mas del 20% de los

pacientes que la superan

Rafa Sardifa

23 FEB 2024 10:20 Actualizada 23 FEB 2024 11:17
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Los casos de viruela del mono y las peligrosas encefalitis que provocaba, encendieron las sefiales de alarma hace algo

teniamos ya 4.577 casos de un total de 10.594 positivos de viruela del mono que en esa fecha se habian conocido en
Europa. Y los otros paises con mas pacientes infectados eran Alemania (2.677), Reino Unido (2.469) y Francia (1.955).

PUBLICIDAD

PUBLICIDAD

1de 14 29/02/2024, 11:10



Encefalitis: asi es la peligrosa enfermedad relacionada con viruela de... https://www.laopiniondemalaga.es/salud/guia/2024/02/23/encefalitis-...

Aquella alarma, que llegd a provocar varias muertes, hoy ya es historia gracias a la vacunacién contra la viruela del mono
de las personas de riesgo.

Noticias relacionadas
Sindrome de Moebius, asi es la enfermedad que borra la sonrisa, pero no afecta al cerebro

¢Las enfermedades cardiovasculares afectan al cerebro y provocan demencia?

La primera muerte de viruela del mono en Espafia se confirmé en un hombre residente en la Comunidad Valenciana,

como consecuencia de una encefalitis. Y la segunda fue otro vardn, en Cérdoba, a causa de una meningoencefalitis, que
es un cuadro mixto de meningitis y encefalitis.

Pero la encefalitis no es solo una enfermedad provocada por la viruela del mono (monkeypox).
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¢Qué es la encefalitis?

La encefalitis es la inflamacion de las estructuras que conforman el encéfalo (cerebro, cerebelo y tronco

encefalico) y puede afectar a otros tejidos cercanos al cerebro como las meninges.

Segun datos de la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN) cada afio se diagnostican en Espaiia unos 1.200 nuevos

casos de encefalitis.

PUBLICIDAD

= Tiene un indice de mortalidad de entre el 5 y el 20% de los casos, y deja secuelas en mas del 20% de los pacientes
que la superan.

Estos datos indican que esta patologia requiere una mayor atencion a pesar de que, tal y como indican los especialistas, es
una enfermedad infradiagnosticada.
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¢Cuales son los sintomas de la encefalitis?

Los sintomas mas comunes de la encefalitis son:

= Fiebre.

= Dolor de cabeza intenso.
= Desorientacién

= Somnolencia.

= Trastornos en el lenguaje.
= Cambios conductuales.

= Crisis convulsivas.

Se trata de unas manifestaciones muy poco especificas de la enfermedad y esa es una de las razones que, segin
explican los neurdlogos, dificulta mucho su diagnéstico.

Ademas, como un alto nimero de casos tienen un caracter benigno y desaparecen al cabo de poco tiempo, solo se
llegan a diagnosticar los casos mas graves.

Y, tal y como explica la doctora Marta Guillan, secretaria del Grupo de Estudio de Neurologia Critica e Intensivista de la
SEN:

Otro de las dificultades que acompaniia a esta enfermedad es la gran cantidad de elementos que pueden originar la
encefalitis.

De hecho, solo en el 50% de los casos se llega a identificar el agente que la causa, y los mas comunes son todos ellos
virus. En concreto:

= Los herpes
= | os enterovirus
= | os arbovirus.

Hasta la fecha, las causas de encefalitis mas comunes en nuestro pais son:

= El virus del herpes simple

= E| Epstein-Barr

= E| VIH

= | os virus del sarampion

= Las paperas

= La polio

= La rubeola (en personas no vacunadas)

Que son también los virus causantes de casos con mayor probabilidad de muerte en el mundo.

Se han identificado mas de 100 virus que son capaces de infectar el sistema nervioso.
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La prevenciodn, clave en la encefalitis

La deteccion temprana es una de las cuestiones en las que mas incide la doctora al hablar de la prevencién en este tipo
de enfermedades.

Y es que cuando el diagnéstico de la encefalitis se realiza ante los primeros signos de la infeccién, el porcentaje de los
pacientes que evolucionan favorablemente se incrementa de forma importante.

Entre los grupos que mas probabilidades tienen de sufrir una encefalitis se encuentran:

= Los niflos menores de un afio
= Las personas de mas edad
= Asi como aquellos sujetos con patologias relacionadas con el sistema inmunitario.

En cuanto a la prevencién y teniendo en cuenta que la causa mas comun de esta enfermedad son las infecciones, hay
algunas medidas que pueden ser Utiles para evitar la entrada de agentes infecciosos en nuestro organismo.

= Debemos evitar ingerir agua y alimentos en mal estado

= Cuidado con las picaduras de insectos, hay que protegerse de ellos.

= Precaucién con las mordeduras de animales.

= Cuando viajemos debemos informarnos de las vacunas necesarias en el lugar de destino.
= Respetar el calendario de vacunacion de los méas pequefos.

= Y si convivimos con mascotas, debemos inmunizarlas también.

TEMAS RESPONDE EL DOCTOR NEUROLOGIA MENINGITIS SALUD

(Comenta esta noticia)
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¢ Se puede curar la migrafia con el tratamiento quirargico que se esta ... https://www.laprovincia.es/salud/guia/2024/02/27/solucionar-migrana-...
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¢Se puede solucionar la migrana con el tratamiento quirurgico que se esta
poniendo de moda?

La Sociedad Espafiola de Neurologia advierte de que estas técnicas no estan aprobadas como opcién terapéutica por
ningun organismo regulador del mundo

Los neurdlogos advierten sobre el peligro de los tratamientos quirdrgicos de la migrafia. / UNSPLASH.
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¢ Se puede curar la migrafia con el tratamiento quirargico que se esta ... https://www.laprovincia.es/salud/guia/2024/02/27/solucionar-migrana-...

personas segun los datos facilitados por la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN).

PUBLICIDAD

Se trata de una patologia neuroldgica que provoca episodios recurrentes de dolor de cabeza muy intenso, y que en
algunas ocasiones va acompafiado de otros sintomas como:

Noticias relacionadas
Llega a Espaiia el primer medicamento para prevenir y tratar las crisis de migraiia
Encefalitis: asi es la peligrosa enfermedad que volvié a "poner de moda” la viruela del mono

¢Se puede controlar el temblor que causa el parkinson a distancia y con tecnologia?

= Nauseas
Vémitos

Fotosensibilidad
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¢ Se puede curar la migrafia con el tratamiento quirargico que se esta ... https://www.laprovincia.es/salud/guia/2024/02/27/solucionar-migrana-...

= Sensibilidad al sonido

= Alteraciones en la vision

= Trastornos sensitivos

= |ncluso dificultades en el habla.

Las crisis de migrafia son tales que suponen la segunda causa de discapacidad a nivel mundial.

PUBLICIDAD

Este tipo de dolor de cabeza no esta dentro de lo que los especialistas denominan cefaleas primaras, es decir, no

tienen su origen en ninguna lesién ni en otra patologia.

Lo cierto es que aquellos que la sufren ven muy afectada su calidad de vida. Por ello, son muchos los pacientes que
buscan todo tipo de tratamientos alternativos para intentar minimizar su incapacidad y secundariamente el dolor.
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¢ Se puede curar la migrafia con el tratamiento quirargico que se esta ... https://www.laprovincia.es/salud/guia/2024/02/27/solucionar-migrana-...

La migrafa es la segunda causa de incapacidad. / ADOBE STOCK.

El problema es que no todas las terapias que se ofrecen y publicitan fuera del ambito de la neurologia cuentan con el aval
de la evidencia cientifica, como ocurre con el denominado “tratamiento quirargico de la migraina” que se esta
publicitando en Espaia y sobre el que los expertos en neurologia alertan.

Tener un Volkswagen esta mas cerca que nunca.

Desclibrelo
VW Vehiculos de Ocasion - Patrocinado

¢Como es el tratamento para la migrana sin respaldo cientifico ni aprobacién?

La oferta de este tratamiento quirdrgico contra la migrafia no es nueva. Lleva afios publicitdndose.
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= Se trata de realizar mediante anestesia local o total una serie de incisiones en el cuero cabelludo para alcanzar los
supuestos puntos desencadenantes de la migrafia (puntos gatillo) y liberarlos.

Pues bien, desde la SEN recuerdan que estas técnicas “no estan aprobadas como opcion terapéutica por ningiin
organismo regulador en los diferentes paises del mundo”.

El Grupo de Estudio de Cefaleas de la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN) y la Sociedad Internacional de Cefaleas -que
aglutina expertos en migrafia en todo el mundo- han informado de manera insistente en los Ultimos afios que no se
dispone de la evidencia cientifica necesaria y suficiente para respaldar este tipo de técnicas quirudrgicas en el

tratamiento de la migraia.

Este tratamiento quirdrgico no tiene cientifico ni aprobacién. / GPOINTESTUDIO. FREEPIK.
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No existe una cura para la migrana, pero si nuevos farmacos muy efectivos

Desgraciadamente todavia no existe una cura para la migrafa. Y esta es la principal razén por la que de forma periddica
aparezcan noticias sobre tratamientos -generalmente con un precio elevado- que no son eficaces y que en muchas

Por eso, los expertos de la Sociedad Espafiola de Neurologia recuerdan que lo que si tienen a su disposicion los pacientes
con crisis de migrafia son una importante gama de farmacos para prevenir y aliviar la migrafia. Es mas, en los Ultimos
afios los avances en las terapias de este tipo han sido importantes y han dado lugar a nuevos medicamentos.

En los ultimos afios ha habido grandes avances en los farmacos contra la migrafia. / ADOBE STOCK.

= | 0s mas recientes son los anticuerpos monoclonales, como los anti-CGRP (fadrmacos aprobados desde hace 5 afos
gue bloquean una proteina implicada en los procesos de dolor y vasodilatacién), los gepantes y lasmiditan.

La ventaja de estos nuevos farmacos es que ademas de ser eficaces, producen menos efectos secundarios que los
medicamentos habituales utilizados contra la migrafa, y que “pueden ayudar a mejorar la calidad de vida de aquellos
pacientes que aun no hayan encontrado una solucion Util que les permita sobrellevar los efectos de esta enfermedad”,
sefialan los neurdélogos.

En conclusién, los especialistas en neurologia recomiendan que, si se tiene migraiia, antes de optar por un
tratamiento publicitado por cualquier medio, lo mejor es consultar con el neurélogo, para recibir informacion sobre
la idoneidad de cualquier tratamiento de la migrafia y no poner en peligro la salud.

TEMAS FARMACOS DOLOR SALUD MIGRANAS DOLOR DE CABEZA NEUROLOGIA

CComenta esta noticia)
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El 65% de las enfermedades raras son “graves e invalidantes”
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El 65% de las enfermedades raras
son “graves e invalidantes”

SERVIMEDIA

7-9 minutos

MADRID, 29 (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 constaté la Sociedad Esparfiola 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
atencion especializada. Afectan a 3 millones de personas en
Espafa 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.

Segun la SEN, se estima que" entre el 6% y el 8% de la
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poblacion 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 numero muy
importante de personas". Solamente en Espafa 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
enfermedades raras pediatricas tienen manifestaciones

about:reader?url=https%3A%2F%2Fwww.lavanguardia.com%?2Fsoci...
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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
genético, la introduccion de la gendmica y el descubrimiento de
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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)29-FEB-2024 09:04 (GMT +1)CAG/clc/gja

(C) SERVIMEDIA. Esta informacion es propiedad de
Servimedia. Sélo puede ser difundida por los clientes de esta
agencia de noticias citando a Servimedia como autor o fuente.
Todos los derechos reservados. Queda prohibida la distribucion
y la comunicacion publica por terceros mediante cualquier via o
soporte.
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Inicio (/blog) | Blog (https:/lourdestomas.com/blog)

Insomnio (https://lourdestomas.com/blog/categoria/gestion-
de-sintomas/insomnio)

Cdémo quitar el insomnio rapido

(

1

Dra. Lourdes tomas(/sobre-mi)
28 febrero

En un mundo que nunca duerme, el insomnio se ha convertido en un companero no
deseado para una proporcion significativa de la poblacion. Segun la Sociedad Espafiola de
Neurologia, entre el 25 y el 35% de los adultos experimentan insomnio transitorio,
mientras que casi el 15%, es decir, mas de cuatro millones de adultos en Espainia, luchan
con dificultades para conciliar o mantener el suefio, o se despiertan sintiendo que su
suefo no ha sido reparador.

Frente a este panorama, surge una pregunta crucial: ;como quitar el insomnio rapido?

1de8
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El suefio reparador es el pilar sobre el que se sostiene nuestra salud y bienestar. Nos
recarga de energia, fortalece nuestra memoria, ofrece proteccién cardiovascular, nos
defiende contra el cancer y diversos procesos inflamatorios cronicos, regula nuestro
apetito y mejora nuestro estado de animo. Dada la importancia critica del suefio, es
esencial tomar medidas activas para mejorar la calidad de nuestro descanso nocturno y
combatir el insomnio eficazmente.

Con este objetivo en mente, te invito a revisar y ajustar tus rutinas diarias. En las
siguientes lineas, exploraremos juntos 7 formas basadas en remedios caseros para quitar
el insomnio rapido. Nos enfocaremos en estrategias practicas disefiadas para aumentar
tus niveles de melatonina, la hormona que nos invita al mundo de los suenos, y de GABA,
un neurotransmisor que ayuda a mantenernos en un estado de relajacién profunda y
suefo reparador. Preparate para transformar tu noche y despertar a un manana lleno de
energia y renovacion.

indice [ocultar]

¢ Consejos de como quitar el insomnio rapido: remedios caseros
Crea un habito de suefio
Prioriza la comodidad
Mantén un ambiente oscuro en tu habitacion
Evita comidas pesadas antes de acostarte
Practica técnicas de relajacion o meditacion
¢ Consolidando las ideas sobre como se quita el insomnio

P Consejos de como quitar el insomnio
rapido: remedios caseros

Antes de sumergirnos en los consejos especificos, recordemos la importancia de adaptar
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es:as recomendaciones a nuestras necesidades y circunstancias personales. Cada cuerpo
e@lfmico, y lo que funciona para uno, puede no ser tan efectivo para otro. Sin embargo,
co1 un enfoque consciente y experimentando con diferentes estrategias, puedes encontrar
ei camino hacia noches de suefio tranquilo y reparador.

Crea un habito de suefio

Establecer un ritual nocturno constante es la piedra angular para superar el insomnio.
Acostarte y levantarte a la misma hora todos los dias, incluso los fines de semana, ayuda
a sincronizar tu reloj bioldgico y facilita el advenimiento del suefio. En este contexto, la
relajacion proactiva emerge como una estrategia poderosa. Dedicar de 10 a 20 minutos
antes de acostarte a técnicas de relajacion, respiracion, visualizacion o meditacion, no solo
disminuye tu estrés, sino que prepara a tu cuerpo para un descanso profundo y reparador
al disminuir los niveles de cortisol y aumentar la liberacion de endorfinas.

Prioriza la comodidad

La comodidad en tu entorno de suefio es crucial. Esto significa tener un colchén y
almohadas que apoyen adecuadamente tu cuerpo, usar ropa de cama de materiales
naturales que permitan la respiracion de la piel, y mantener la habitacién a una
temperatura agradable. La alimentacion también juega un papel vital en este proceso.
Cenas ligeras, ricas en vegetales y proteinas, y alimentos que contienen triptéfano,
favorecen la produccién de melatonina y serotonina, preparando tu cuerpo para un suefo
tranquilo. Considera, ademas, la ingesta de infusiones relajantes como la tila o la
valeriana, que pueden ser un complemento perfecto para tu rutina nocturna.

Mantén un ambiente oscuro en tu habitacién

La oscuridad es un poderoso indicador para tu cerebro de que es hora de dormir. La
ausencia de luz senala a tu sistema nervioso que debe reducir la actividad y facilitar el
advenimiento del suefio. Por ello, es crucial minimizar cualquier fuente de iluminacién en
tu habitacion durante la noche. Prueba el uso de cortinas opacas o una mascara para
dormir si eliminar completamente la luz no es posible. Este sencillo cambio puede mejorar
significativamente la calidad de tu sueno, al permitir que tu cuerpo se sumerja
naturalmente en los ritmos profundos del descanso reparador.

Evita comidas pesadas antes de acostarte

Lo que comes y cuando comes puede tener un impacto considerable en como duermes.
Las cenas pesadas o ricas en grasas y azucares no solo pueden provocar malestar y
digestiones lentas, sino que también pueden interferir con tu ciclo de suefio. Es
recomendable realizar la ultima comida del dia al menos dos a tres horas antes de irte a la
cama, optando por opciones mas ligeras y faciles de digerir. Alimentos ricos en triptéfano y
bajos en grasas saturadas son ideales para promover un suefo reparador sin sobrecargar
tu sistema digestivo.

https://lourdestomas.com/blog/como-quitar-el-insomnio-rapido
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Practica técnicas de relajacién o meditacién

C.dicar tiempo a la relajacion o meditacion antes de dormir puede ser tremendamente
efectivo para combatir el insomnio. Estas practicas no solo ayudan a calmar la mente y
liberar las tensiones acumuladas durante el dia, sino que también preparan tu cuerpo para
un descanso profundo. Técnicas como la meditacion guiada, el mindfulness, o la
respiracion profunda, pueden disminuir significativamente los niveles de estrés y mejorar
tu calidad de suefio. Incluso unos pocos minutos dedicados a estas actividades pueden
marcar una gran diferencia en como te sientes al acostarte y al despertar.

» Consolidando las ideas sobre cémo se quita
el insomnio

Concluir nuestra guia sobre como superar el insomnio implica no solo repasar las
estrategias y consejos ofrecidos, sino también reflexionar sobre la importancia de integrar
estos cambios de manera consciente y coherente en nuestra vida diaria. Hemos explorado
diversas técnicas y ajustes en nuestro entorno y rutinas que, en conjunto, pueden marcar
una diferencia significativa en nuestra lucha contra el insomnio.

Recordemos que la clave del éxito reside en la consistencia y la paciencia. Crear un habito
de suefio estable, mantener un ambiente propicio para el descanso, regular nuestra dieta y
actividades pre-suefo, y practicar técnicas de relajacion son pasos fundamentales hacia el
logro de un sueio reparador. Sin embargo, es vital reconocer que cada persona es unica,
y lo que funciona para uno puede necesitar ser adaptado por otro.

Al consolidar estas ideas, te invitamos a experimentar y encontrar el equilibrio perfecto que
se ajuste a tus necesidades individuales. La mejora en la calidad del suefio no solo
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enriquecera tu bienestar fisico y mental, sino que también potenciara tu calidad de vida en

g@peral.

Si después de implementar estas estrategias aun enfrentas dificultades para dormir, podria
ser util consultar a un profesional de la salud (https:/lourdestomas.com/contacto).
A veces, el insomnio puede ser sintoma de condiciones subyacentes que requieren
atencion especifica.

Al final del dia, recordemos que el suefio es un pilar esencial de nuestra salud, tan
importante como una buena nutricion o la actividad fisica regular. Dedicar tiempo y
esfuerzo para mejorar nuestro suefio es una de las inversiones mas valiosas que podemos
hacer por nosotros mismos. Asi que, toma estas ideas, hazlas tuyas y da el primer paso
hacia noches de descanso tranquilas y reparadoras.

€® Facebook W  Twitter B Linkedin

- Masterclass gratuita 10 minutos -

Lo que todo el mundo deberia saber para
tener una salud de hierro (y que tu médico
no te cuenta)

7 claves sencillas que ensefo en mi consulta para mejorar la calidad
de vida a nivel fisico y mental en el dia a dia
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(https://lourdestomas.com/blog/sabias-que-existe-una-clara-relacion-entre-el-sueno-de-
calidad-y-las-celulas-natural-killer)

¢ SABIAS QUE... existe una clara relacion entre el suefio de calidad y las células natural-killer?
(https:/llourdestomas.com/blog/sabias-que-existe-una-clara-relacion-entre-el-sueno-de-calidad-y-
las-celulas-natural-killer)

(https://lourdestomas.com/blog/jet-lag-un-incomodo-companero-de-viaje)

JET LAG, un incoémodo compaiiero de viaje (https://lourdestomas.com/blog/jet-lag-un-incomodo-

companero-de-viaje)
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Mas de 10.300 vascos, un 15% de ellos menores, padecen una
enfermedad rara

En la mayoria de casos son patologias graves, incapacitantes que incluso ponen en riesgo la vida de los pacientes

000»®

Concha Lago

29:02:24 | 09:28

La investigacion es clave para luchar contras las enfermedades raras. / OSAKIDETZA

N o s6lo son enfermedades poco frecuentes. Son ademas cronicas, graves, incapacitantes e incluso
ponen en riesgo la vida de los pacientes. Osakidetza ha identificado un total de 10.427 casos de
enfermedades raras en 10.325 personas, correspondientes a 1.126 patologias diferentes, desde la
puesta en marcha del registro de estas enfermedades en 2015. En el marco del Dia de las
Enfermedades raras, se hace hincapié en concienciar sobre el importante desafio que suponen estas
patologias cuyo diagnoéstico siempre se retrasa por los pocos casos registrados. Y eso que estan
descritas mas de 7.000 dolencias diferentes.

En concreto, la tasa de registro en Euskadi es de 42 casos por 10.000 habitantes y el 15% de las
personas estan en edad pediatrica. Por sexo, un 50,2% son hombres y el 49,8% restante, mujeres.
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Sin embargo, si se observan diferencias notables en la incidencia de ciertas enfermedades en unoy
otro sexo. En mujeres, inciden mas la colangitis biliar o la hepatitis autoinmune, mientras que en
hombres tienen mas presencia las enfermedades ligadas al cromosoma X, como la hemofilia Ay el
sindrome de X fragil. “Junto con su alta mortalidad, las enfermedades 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”, se sefiala.

Las enfermedades neurolégicas raras y los defectos raros del desarrollo durante la embriogénesis
son las categorias o grupos de patologias con mayor ntimero de casos contabilizados. Por eso, las
enfermedades raras con mayor presencia entre las recogidas en el registro son: en hombres, la
distrofia miotdnica de Steinert, la neurofibromatosis tipo 1y la miastenia grave; en mujeres, la
colangitis biliar primaria, la neurofibromatosis tipo 1y la distrofia mioténica de Steinert. Todas
ellas dolencias muy graves que conllevan algin grado de dependencia para los afectados.

Zuriie Lasagabaster: “No tiro la toalla pero investigar lo de Ibai no es
rentable”

Concha Lago

Por territorios histoéricos, en Gipuzkoa se han identificado un total de 3.611 casos en 3.566 personas,
correspondientes a 603 patologias. En Bizkaia se han detectado un total de 5.160 casos en 5.112
personas, correspondientes a 791 patologias diferentes, y en Araba se han identificado un total de
1.344 casos en 1.336 personas, correspondientes a 382 patologias diferentes. Por sexo, un 51% son
hombres y el resto mujeres; y el 17,8% de las personas esta en edad pediatrica.

En la actualidad, de las mas de 7.000 enfermedades raras descritas, “casi el 50% son enfermedades

neurolégicas y, entre aquellas que no lo son, es comun que se desarrolle algin tipo de
sintomatologia de caracter neuroldgico”, segiin detalla Angel Aedo, coordinador del Grupo de
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Enfermedades Raras de la Sociedad Espatiiola de Neurologia.

PUBLICIDAD

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. Asimismo, se asegura que 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 neurolégicas relevantes.

Tratamiento de la acidemia metilmaldénica
Ensayo clinico de Osakidetza

« Primero a nivel estatal. El hospital de Cruces ha puesto en marcha un ensayo clinico al primer
paciente a nivel estatal para el tratamiento de la acidemia metilmaldnica. Javier de las Heras, pediatra
y coordinador del Centro de Metab-ERN de Enfermedades Metabolicas Hereditarias, es el investigador
principal de este ensayo clinico. Un ensayo altamente esperado por los pacientes que abre esperanza
para un futuro mejor para los enfermos con acidemia metilmaldnica, que es una enfermedad rara en la
que se ven afectados multiples 6érganos (rifién, pancreas, médula dsea...). Ademas, los pacientes sufren
descompensaciones metabdlicas potencialmente mortales y, estan abocados a un trasplante.

Sigue el canal de Noticias de Gipuzkoa en WhatsApp, donde encontrards las noticias mas destacadas de la
actualidad.

TEMAS Enfermedades - vida - Patologias - Enfermedades raras
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El veintidos por ciento de los ensayos
clinicos actualmente en curso en Espana
se enfocan en la busqueda de
tratamientos para enfermedades raras

Por Servimedia - 29 febrero, 2024

MADRID, 29 (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 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 dltimos afios.

«En los ultimos afios, la investigaciéon 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 afo
pasado uno de cada cinco ensayos (22%) ya probaban medicamentos huérfanos», explicd

Farmaindustria.

Ademas, recordé 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.

Leer mas: Mas de 160 paises transmitiran los Juegos Paralimpicos de
Paris 2024, un nuevo récord

“Esto es una gran ventaja especialmente para los pacientes que sufren enfermedades poco
frecuentes, porgue son casos en que muchas veces no hay alternativa terapéutica”, explica la

directora de Investigacioén Clinica y Traslacional de Farmaindustria, Amelia Martin Uranga.
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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 colaboraciéon 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.

Nuevo 2008: Compacto y agil

Peugeot 2008 Hybrid. Ahora en su
version hibrida con ETIQUETA
ECO

«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.

Leer mas: La Eurocamara amonesta a Bauza por acoso psicoldgico a un
asesor parlamentario

ACCESO A LOS NUEVOS TRATAMIENTOS

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 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 Espafola 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 afos.

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.
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Leer mas: Febrero se despide con lluvias en el norte, sol en varias
regiones y temperaturas subiendo

“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 Espafa sigue siendo una demanda. Reconocer que estos medicamentos tienen
peculiaridades en su investigacion y desarrollo y que, por definicién, estan indicados para el
tratamiento de un nimero reducido de pacientes que no suelen tener tratamiento disponible es

fundamental”, afirma la directora de Acceso de Farmaindustria, Isabel Pineros.

Afadié que el afo pasado, Farmaindustria presenté una propuesta para «acelerar este proceso
y que los pacientes espafioles no tengan que esperar de media 786 dias, es decir, mas de dos

anos, para acceder a los medicamentos huérfanos autorizados en Europax».
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En la mayoria de casos son patologias graves, incapacitantes, que incluso ponen en riesgo la vida de los
pacientes

Zurifie Lasagabaster, junto con su hijo Ibai, de 21 meses.
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No solo son enfermedades poco frecuentes. Son ademas cronicas, graves, incapacitantes e incluso ponen en riesgo la vida
de los pacientes. Osakidetza ha identificado un total de 10.427 casos de enfermedades raras en 10.325 personas,
correspondientes a 1.126 patologias diferentes, desde la puesta en marcha del registro de estas enfermedades en 2015. En
el marco del Dia de las Enfermedades raras, se hace hincapie en concienciar sobre el importante desafio que suponen estas
patologias cuyo diagnostico siempre se retrasa por los pocos casos registrados. Y eso que estan descritas mas de 7000
dolencias diferentes.

En concreto, la tasa de registro en Euskadi es de 42 casos por 10.000 habitantes y el 15% de las personas estan en edad
pediatrica. Por sexo, un 50,2% son hombres y el 49,8% restante, mujeres. 5in embargo, si se observan diferencias notables
en la incidencia de ciertas enfermedades en uno y otro sexo. En mujeres, inciden mas la colangitis biliar o la hepatitis
autoinmune. mientras que en hombres tienen mas presencia las enfermedades ligadas al cromosoma X. coma la hemofilia
: M yehaindrosoe - ded fragil. Junto con su alta mortalidad, las enfermedades raras también suelen tener un impacto

beer - OndiVasemen Txemadutiéererda de Los pacientes v sus familias. Las limitaciones fisicas, cognitivas y emocionales pueden
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Las enfermedades neurologica ‘énesis son las categorias o

grupos de patologias con mayc | raras con mayar presencia
entre las recogidas en el regist ffibromatosis tipo 1y la
miastenia grave; en mujeres, la José Manuel Monje Juanjo Lusa ofia miotonica de Steinert.
Todas ellas dolencias muy grav fos.

Txema Gutiérrez Noticias
Por territorios historicos, en Biz as, correspondientes a 791
patologias diferentes. En Araba correspondientes a 382
patologias diferentes. Por sexo, Mas Tarde T sonas esta en edad pediatrica.
Por su parte, en Gipuzkoa se ha 'spondientes a 6032 patologias.

En la actualidad, de las mas de 7.000 enfermedades raras descritas, "casi el 50% son enfermedades neurolagicas v, entre
aquellas que no lo son, es comun que se desarrolle algun tipo de sintomatologia de caracter neurologico', segun detalla
Angel Aedo, coordinador del Grupo de Enfermedades Raras de la Sociedad Espaiiola de Neurologia.

Los sintomas varian considerablemente dependiendo del trastorno especifico, pero son habituales los problemas de
movimiento, la perdida de funciones cognitivas, debilidad muscular, problemas de coordinacion, crisis epilepticas o
problemas sensoriales, entre otros. Asimismo, se asegura que 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 80% de las
enfermedades raras pediatricas tienen manifestaciones neuroldgicas relevantes,

Para el tratamiento de la acidemia metilmalonica
Ensayo clinico de Osakidetza

Primero a nivel estatal. El hospital de Cruces ha puesto en marcha un ensayo clinico al primer paciente a nivel
estatal para el tratamiento de la acidemia metilmaldnica. Javier de las Heras, pediatra y coordinador del Centro de
Metab-ERN de Enfermedades Metabolicas Hereditarias, es el investigador principal de este ensayo clinico. Se trata
de un ensayo altamente esperado por las y los pacientes con esta enfermedad que abre esperanza para un futuro
mejor para los enfermos con acidemia metilmaladnica que es una enfermedad rara en la que se ven afectados
multiples 6rganos (rifidn, pancreas, méedula osea..). Asimismo, los pacientes sufren descompensaciones
metabolicas potencialmente mortales vy, estan abocados a un trasplante.
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El 22% de los ensayos clinicos en marcha en Espaiia buscan nuevos tratamientos
para enfermedades raras

) MERCADO (./?GRUPOS=F) ENFERMEDADES RARAS (./?GRUPOS=Z)
Categorias:

La investigacion de nuevos medicamentos para patologias poco frecuentes se ha multiplicado en los tltimos afnos.

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

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 répida y equitativa para todos los
pacientes.

En los dltimos afios, ademas, ha aumentado hasta el 51% el porcentaje de investigaciones en fases tempranas, aquellas que suponen
una oportunidad mds 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 sélo 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, 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 estd 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
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Mientras que Espafa 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 ain mas critica, cuando estas enfermedades son muy limitantes o amenazan la vida. Segun los datos
presentados por la Sociedad Espafola 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 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.

“Casi el 80% de los paises de Europa, Canadd y Nueva Zelanda que fueron analizados en un reciente informe europeo tienen
procedimientos distintos para las enfermedades raras mientras que en Espafa 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
ndmero 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 786 dias, es decir, mds 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 percepcién 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. Fomentar la participacion de todos los agentes implicados:
pacientes, clinicos, administracién e industria es fundamental en todo ello.

El avance en los tres pilares -investigacién, diagndstico precoz y disponibilidad de tratamientos- es la base de la campafiia 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 investigacion para entender su origen. En segundo
lugar, en programas de diagndstico que permitan identificar la enfermedad precozmente y, por dltimo, 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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Otras noticias:

El Colegio de Farmacéuticos de Sevilla y FEDER trabajardn para mejorar la realidad de las personas con enfermedades
raras o sin diagnéstico (56017-el-colegio-de-farmacyuticos-de-sevilla-y-feder-trabajaryon-para-mejorar-la-
realidad-de-las-personas-con-enfermedades-raras-o-sin-diagnyisti.html)

El Colegio de Farmacéuticos de Sevilla y la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras, FEDER, han firmado un convenio de colaboracion para
mejorar la realidad de las personas que conviven...

Espafia refuerza su posicién en el mercado europeo de los complementos alimenticios (56018-espaya-refuerza-su-
posiciyin-en-el-mercado-europeo-de-los-complementos-alimenticios.html)

Las empresas espafiolas de complementos alimenticios registraron un crecimiento anual del 5%. Espafia es uno de los paises europeos con un
mayor crecimiento en el sector de complementos...

El mercado de biosimilares requiere politicas diferentes segtn el @mbito de dispensacién (56021-el-mercado-de-
biosimilares-requiere-polyticas-diferentes-segyn-el-yombito-de-dispensaciyin.html)

BioSim ha organizado un Desayuno Informativo en el que se ha presentado el documento ‘Estudio sobre el mercado de medicamentos biosimilares
en el Sistema Nacional de Salud (SNS)' elaborado por...

Sube la automedicacién en Espafia hasta un 34,9% por el aumento del uso de la homeopatia y los remedios naturales
(56005-sube-la-automedicaciyin-en-espaya-hasta-un-349-por-el-aumento-del-uso-de-la-homeopatya-y-los-
remedios-naturales.html)

Las mujeres (38,8%) se automedican mas que los hombres (30,6%) y el grupo de edad que mas recurre a los tratamientos sin prescripcion son los
que se encuentran entre 41 a 55 afios, dato que...
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El 22% de los ensayos clinicos espaiioles buscan nuevos
farmacos huérfanos

La industria impulsa el 90% de los estudios para enfermedades raras

o

f Xin © 0
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En los dltimos afios, la investigacién 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 por ciento) ya
probaban medicamentos huérfanos.

Estas cifras indican el compromiso de la industria con estas patologias, que, sin embargo, dista de ser conformista. En
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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 diagndéstico precoz y en la disponibilidad de estos medicamentos, de forma
rapida y equitativa para todos los pacientes.

En los Ultimos afios, 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
Investigacién Clinica y Traslacional de Farmaindustria, Amelia Martin Uranga. Se estima que sélo el 5 por ciento 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
colaboracidén 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 (EMA, por sus siglas en inglés), 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.

Mejorar el acceso a los farmacos huérfanos

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 enfermedades son muy limitantes
0 amenazan la vida. Seguin los datos presentados por la Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN) con motivo del dia
mundial, 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
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. "Casi el 80 por ciento 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 investigacién y desarrollo y que, por definicién, estan indicados
para el tratamiento de un nimero 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 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 informaciony
sobre todo resolver esta incertidumbre para avanzar en la mejora de estas enfermedades. Fomentar la participacién
de todos los agentes implicados: pacientes, clinicos, administracién e industria es fundamental en todo ello.

El avance en los tres pilares -investigacion, diagnéstico precoz y disponibilidad de tratamientos- 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 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".

Las informaciones publicadas en Redaccion 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 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 la 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 atencion especializada. Afectan a 3 millones de
personas en Espafia y la mitad de ellas son enfermedades neuroldgicas;
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)
29 FEB 2024
CAG/clc/gja
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En la sociedad actual, donde el ritmo de vida parece acelerarse cada dia
que pasaq, a veces se olvida la importante relacion entre descanso y
salud. Y es que dormir no solo ayuda a recuperar la energiq, sino que
también es fundamental para el buen funcionamiento del organismo. Por
eso, aportar un buen descanso a tus huéspedes es uno de los aspectos
en los que hay que fijarse siempre. En este articulo hablamos sobre cémo
el sueno influye en la salud fisica y mental, y te damos algunas estrategias
para mejorar la calidad del descanso de tus clientes.

El sueno y la salud fisica y mental

El suefio es un proceso fisiolégico que se produce de forma naturaly
periddica, y que cumple diversas funciones para el organismo. Durante el
suefo, se producen una serie de cambios en el cerebro y en el cuerpo que
permiten reponer energia, fortalecer el sistema inmunitario, consolidar
la memoria y el aprendizaje e incluso equilibrar las emociones. Ademds,
un sueno reparador ayuda a reducir el estrés, la ansiedad y el riesgo de
padecer enfermedades como la depresion.

Segun la OMS, un adulto deberia dormir entre 7 y 8 horas al dig, y un nifio
entre 9 y 13 horas. Sin embargo, segun un estudio de la Sociedad Esparola
de Neurologia, el 45% de la poblacion duerme menos de lo recomendado.

Este articulo de Itexa sobre cuadl es la cama mas grande también te
puede interesar.

La falta de suefo o un sueno de mala calidad pueden tener
consecuencias negativas para la salud, como:

Mayor riesgo de padecer enfermedades del corazén, diabetes,
obesidad, hipertensién, cdncer y Alzheimer.
Mayor vulnerabilidad a las infecciones, alergias e inflamaciones.

Alteraciones hormonales que afectan al apetito, el crecimiento, la
reproduccion vy el estrés.

Deterioro cognitivo que influye en la atencidn, la concentracion, la
creatividad. el razonamiento v la resolucion de problemas.

Este sitio web usa cookies para mejorar su experiencia. Asumiremos que esta de acuerdo con esto,

pero puede optar a no estarlo si lo desea.  Aceptar Rechazar  Leer mas
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Por otra parte, un descanso adecuado y reparador puede proporcionar
beneficios para la salud:

e Mejor funcionamiento de los érganos y sistemas del cuerpo.

e Mayor capacidad de reparacion celular, cicatrizacion de heridas y
prevencion del envejecimiento prematuro.

e Mejor humor, regulacion de las emociones y bienestar psicologico.

Como ves, descanso y salud tienen una estrecha relacion, y por ello es
esencial hacer todo lo posible para lograr un suefio de la mejor calidad.

Estrategias para mejorar la calidad del descanso

Para ofrecer a tus huéspedes una experiencia de alojamiento inmejorable,
es importante que cuides la calidad de su descanso. Para ello, puedes
seguir algunas estrategias que les ayuden a disfrutar del mejor ambiente

para el sueno reparador. Por ejemplo:

» Proporcionar un horario flexible de check-in y check-out, que se
adapte a las necesidades y preferencias de cada huésped y le

Este sitio web usa cookies para mejorar su experiencia. Asumiremos que esta de acuerdo con esto,

pero puede optar a no estarlo si lo desea.  Aceptar Rechazar  Leer mas
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» Disponer de un servicio de atencion las 24 horas para resolver
cualquier incidencia, consulta o peticién de los huéspedes que les
ayude a tener un mejor descanso.

« Instalar sistemas de aislamiento actstico y térmico, que
garanticen el silencio y la temperatura adecuada en las
habitaciones, y evite que el ruido perturbe el suefio de quienes se
alojan en ellas.

» Colocar en las habitaciones cortinas opacas y luces regulables, que
permitan controlar el nivel de iluminacién y faciliten la creacion de
un ambiente oscuro y tranquilo.

e Equipar las estancias con colchones, aimohadas y ropa de cama de
calidad, que se adapte a las necesidades de cada huésped y le
proporcione el maximo confort durante su alojamiento.

En este articulo de Itexa puedes ver cada cudnto cambiar sGbanas de
hotel.

La relacién entre el descanso y el rendimiento
diario

El descanso no solo es importante para la salud, sino también para el
rendimiento. El suefio influye en la capacidad de afrontar las tareas 'y
retos que se presentan cada dia, tanto en el dmbito personal como en el
profesional. Un buen descanso ayuda a estar mds alerta, mejor
concentrados y ser mds productivos, mientras que un descanso
insuficiente produce cansancio, irritabilidad y mas distracciones.

Segln un estudio de la Universidad de Harvard, la falta de suefio puede
reducir hasta un 20% el rendimiento laboral y aumentar un aumento de
errores, accidentes, bajas y absentismo. Por el contrario, el suefo
adecuado puede mejorar el rendimiento hasta un 35% y favorecer la toma
de decisiones, resolucion de problemas y el liderazgo, entre otros.

Ademds, el descanso también influye en la capacidad para disfrutar del
tiempo libre. Por ello, ofrecer un suefo reparador para tus huéspedes les

ayuda a sentirse mas felices, satisfechos y optimistas.

Este sitio web usa cookies para mejorar su experiencia. Asumiremos que esta de acuerdo con esto,
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Mejorando el descanso de los huéspedes

Como profesional de la hosteleria, sabes que el descanso y salud de tus
huéspedes es uno de los aspectos mas importantes para garantizar su
satisfaccion y fidelizacion. Por eso, es fundamental ofrecer las mejores
condiciones para que puedan dormir bien y disfruten de su estancia. Para
un establecimiento hotelero, invertir en productos de descanso de buena
calidad no solo mejora la experiencia, sino que contribuye a una
reputacion mas positiva y al éxito a largo plazo.

En Itexa somos expertos en equipamiento para hosteleria, y te ofrecemos
una amplia gama de productos de calidad para mejorar el descanso de
tus huéspedes. Contamos con un catdlogo de colchones, aimohadas,
ropa de cama para hosteleria, edredones, cojines, fundas, protectores y
todo lo que necesitas para crear un ambiente acogedor y confortable en
tus habitaciones.

Ademds, te asesoramos y te ayudamos a elegir los productos que mejor
se adapten a tu negocio, a tus clientes y a tu presupuesto. La mejor
relacion calidad-precio y un servicio de entrega rapido y eficaz. Contacta
con nosotros para solicitar un presupuesto sin compromiso. Estaremos
encantados de ayudarte a mejorar el descanso de tus clientes.

En Iltexa sabemos que el descanso es salud, y la salud es lo primero.

B [texa
< Retos de la hosteleria en 2024: Una vision al futuro

Datos de contacto

Industrias Textiles Angela S.L.
Pol. Ind. El Pla. C/del Tint, n° 14
46870 Ontinyent (Valencia)
CIF: B98791916
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?La psicologia es una herramienta util para intervenir sobre los efectos
del dolor?

VADEMECUM - 27/02/2024 TERAPIAS (/busqueda-noticias-categoria_17-1)

Nueva sesion de la Escuela de Pacientes de Salud Mental de Quironsalud Sevilla sobre psicologia
y dolor cronico.
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El dolor, méas alla de sus consecuencias en el aspecto fisico de las personas, tiene una
incidencia considerable en la calidad de vida de las personas que lo sufren, influyendo en su
entorno social, laboral y en sus relaciones personales. Expertos en psicologia del Hospital
Quirdnsalud Sagrado Corazén (https://www.quironsalud.com/sagrado-corazon) ponen en valor
el papel de la psicologia en el tratamiento del dolor cronico y como ésta puede ayudar a
reducir el impacto emocional de estas enfermedades.

El dolor cronico, definido como un dolor persistente durante mas de tres meses, afecta a mas
de la mitad de la poblacion adulta y un 10-20% presenta dolor croénico clinicamente
significativo, segun sefiala la Sociedad Espafiola del Dolor. Natalia Nufiez (https://
www.quironsalud.com/sagrado-corazon/es/cuadro-medico/natalia-nunez-perez), psicologa

(https://www.quironsalud.com/sagrado-corazon/es/cartera-servicios/psicologia) del Hospital
Quirdnsalud Sagrado Corazén (https://www.quironsalud.com/sagrado-corazon), advierte de la
complejidad fisica y psicologica que presenta el dolor crénico y destaca que “la psicologia es
una herramienta util a la hora de cooperar con la medicina, la anestesiologia y neurologia,
principalmente, para contribuir e intervenir sobre los efectos del dolor y su impacto
psicosocial”.

La migrafia requiere especial interés ya que, segun apuntan los expertos, se trata de una
enfermedad neuroldgica cuyo desarrollo y posible cronificacion tienen una base neural similar
en su patofisiologia a la de los trastornos de dolor crénico. Segun la Sociedad Espafiola de
Neurologia, méas de cinco millones de personas sufren de migrafia y 1’5 millones la sufren de
forma cronica. “El impacto de esta patologia en la calidad de vida del paciente motiva,
incluso, el abandono de tareas por la incapacidad que genera”, apunta Natalia NUfiez.

En el marco de la recién creada Escuela de Pacientes de Salud Mental de los hospitales
Quirdénsalud Sevilla - Sagrado Corazén (https://www.quironsalud.com/sagrado-corazon) e
Infanta Luisa (https://www.quironsalud.com/infanta-luisa) -, la psicologa Natalia Nulfez
expone en su sesion ‘Psicologia, dolor cronico y emociones’ la relacion entre salud mental y
dolor, asi como en los avances terapéuticos existentes para su tratamiento, tales como las
técnicas de neuromodulacion no invasiva e indoloras. La sesion, de libre acceso hasta
completar aforo, se celebra este martes 27 de febrero en horario de 19:00 a 20:30 horas, en el
salén de actos del edificio Palacete del Hospital de Dia Quirdnsalud Ave Maria (Avda. de la
Palmera, 53, Sevilla).

La Escuela de pacientes de Salud Mental tiene como objetivo general ser un punto de
encuentro y reflexion entre profesionales de la salud mental, padres, educadores y cualquier
persona interesada en adquirir conocimiento e informacion sobre las enfermedades de salud
mental para su prevencion, deteccion y tratamiento.

Los hospitales Quirénsalud de Sevilla, en su compromiso por la salud mental, seguiran
organizando a lo largo de los préximos meses nuevas sesiones con el propésito de abordar esta
tematica desde las diferentes perspectivas que preocupan a la sociedad, como la prevencién
del suicidio.

Fuente: Quirdn Salud

Enlaces de Interés
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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

VADEMECUM - 28/02/2024 PATOLOGIAS (/busqueda-noticias-categoria_11-1)

Mas del 35% de las personas con enfermedades raras muestran los primeros sintomas de su
enfermedad en la infancia o la adolescencia.
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Mafana, 29 de febrero, se conmemora el Dia Mundial de las Enfermedades Raras, una
efeméride destinada a tratar de concienciar sobre el importante desafic 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 atencion especializada.

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 persona por cada millon de habitantes. En todo caso, puesto que se estima que entre el 6% y
el 8% de la poblacion 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 nimero muy importante de personas. Solo en
Espafia afectan a alrededor de 3 millones de personas y, en todo el mundo, a mas de 400
millones de personas.

“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 comun que se desarrolle algun
tipo de sintomatologia de caracter neuroldgico. Ademas estimamos que aproximadamente el
20% de los casos de enfermedades raras 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 neurologicas
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 ndamero 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 afios.

“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. 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”, sefiala el Dr. Angel Aledo.

Otro aspecto en comun de todas las enfermedades raras es el retraso en el diagnéstico. En
Espafa, una persona afectada por una enfermedad rara tarda de media unos 5 afios en obtener
un diagnostico 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.

“Debido a su rareza y, a menudo, a la falta de conocimiento sobre estas enfermedades, el
diagnostico 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 formacién especifica para los profesionales sanitarios, ya que el
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impacto de la demora en el diagnostico significa, a menudo, un detericroc progresive de la
salud y la calidad de vida de los pacientes”, comenta el Dr. Angel Aledo.” “Y esto se hace adn
mas acuciante teniendo en cuenta que en la ultima década se han producido importantes
avances en las técnicas diagnosticas. Puesto que el 80% de las enfermedades raras son de
origen genético, la introduccion de la genémica y el descubrimiento de un gran namero 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 diagndsticos neurogenéticos”.

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

En la altima década, los proyectos de investigacion en el ambito de las enfermedades raras
han crecido mas de un 80%, y esto ha permitido no sélo identificar la base genética de muchas
enfermedades raras, sino que cada afio aumente el nimero 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 algin tratamiento curativo. Por lo tanto, la investigacion también es crucial
para desarrollar mejores opciones de tratamiento”, concluye el Dr. Angel Aledo.

Fuente: SEN
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Dia Mundial de las Enfermedades Raras: el
65% son graves e invalidantes

En el Dia Mundial de la Enfermedades Raras los expertos reivindican la importancia de su deteccion
precoz, ya que mas del 35% de estas patologias se manifiestan en la infancia y en la mitad de los casos
afectan al pronostico vital del paciente.

Compartido: 1 . +

Por: VA SALABERT (HTTPS://WWW.WEBCONSULTAS.COM/ X(https://twitter.com/  [i}https://es.linkedin.com/pub/eva-
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28/02/2024

I 29 de febrero tiene lugar el Dia Mundial de las Enfermedades Raras con el objetivo de concienciar a la
poblacién sobre el reto que suponen tanto para los afectados, como para sus familias, los profesionales

sanitarios y la sociedad en general. Y es que, como recuerdan los expertos la Sociedad Espainola de Neurologia
(SEN) (https://www.sen.es/saladeprensa/pdf/Link432.pdf), en el 85% de los casos se trata de patologias cronicas, en el

65% son graves e invalidantes y, en casi un 50% de los casos, afectan el pronostico vital del paciente.

" PUBLICIDAD

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 (Orphanet) (https://www.orpha.net/es) afectan a menos de una persona por cada millon
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frecuentes, colectivamente afectan a un numero muy importante de personas. Solo en Espaia afectan a
alrededor de tres millones de personas y, en todo el mundo, a mas de 400 millones de personas.

Este 29 de febrero la Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER) (https://www.enfermedades-raras.org/dia-

mundial-de-las-enfermedades-raras-2024) ha escogido el lema ‘En enfermedades raras, ;vale méas prevenir que

curar?’ para destacar que “la prevencion no es solamente que la enfermedad no aparezca; también es
identificarla lo antes posible y actuar cuanto antes para evitar que se agrave”, lo que se traduce en tres objetivos:
investigar, diagnosticar lo antes posible y garantizar el acceso de todos los pacientes a los medicamentos y
terapias.

PUBLICIDAD

m Casi el 50% de las enfermedades raras son afecciones neurologicas

“En la actualidad se han descrito mas 7.000 enfermedades raras (https://www.webconsultas.com/enfermedades-raras/

enfermedades-raras-2764), de las que casi el 50%

son enfermedades neuroldgicas y, entre aquellas que no lo son, es comun que se desarrolle algtn tipo de
sintomatologia de caracter neurologico. Ademas, estimamos que aproximadamente el 20% de los casos de
enfermedades raras corresponden a enfermedades neuromusculares”, explica el Dr. Angel Aledo Serrano,
Coordinador del Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Espanola 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”.

PUBLICIDAD

SIGUIENTE
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Puesto que dentro de las enfermedades neurologicas 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 (https://www.webconsultas.com/epilepsia/tipos-de-crisis-epilepticas-300) o problemas

sensoriales, entre otros. Ademas, mas del 35% de las personas con enfermedades raras experimentan los
primeros sintomas de su enfermedad durante la infancia o la adolescencia y se estima que el 90% de las
enfermedades raras pediatricas tienen manifestaciones neuroldgicas relevantes.

Las enfermedades raras son las responsables del 35% de los fallecimientos de nifios menores de un afo y de mas
del 10% de las muertes de los menores de entre uno y 15 afios. "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. 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”, sefala el
Dr. Angel Aledo.

PUBLICIDAD

w Identificar alteraciones genéticas que ayudan a diagnosticar
enfermedades raras

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 de media unos 5 anos en obtener un diagnéstico y el 20% tarda hasta
10 afios en ser diagnosticado. Y la Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurologicas Raras (ERN-
RND), estima que méas de un 60% de los europeos que padecen una enfermedad neurolégica rara ain no han
sido diagnosticados.

“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.
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 diagnostico significa, a menudo, un deterioro progresivo de la salud y la calidad de
vida de los pacientes”, comenta el Dr. Angel Aledo.

v

El 80% de las enfermedades raras son de origen genético y la introduccion de la

SIGUIENTE
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"Y esto se hace alin mas acuciante teniendo en cuenta que en la Ultima década se han producido importantes
avances en las técnicas diagnosticas. 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 precision a un gran numero de pacientes. Ademas, ya existen
terapias de precision que han demostrado su eficacia para algunos de los diagnosticos neurogenéticos”.

PUBLICIDAD

“En todo caso y a pesar de que se han identificado los genes responsables de muchas enfermedades raras, en
otras, alin 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. Angel Aledo.

En la Ultima década, los proyectos de investigacion en el &mbito de las enfermedades raras han crecido més de
un 80%, y esto ha permitido no solo identificar la base genética de muchas enfermedades raras, sino que cada
ano 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 5 y el 10% de
las enfermedades raras cuentan actualmente con alguin tratamiento curativo. Por lo tanto, la investigacion
también es crucial para desarrollar mejores opciones de tratamiento”, concluye el Dr. Angel Aledo.

PUBLICIDAD

Fuente: Sociedad Espanola de Neurologia (SEN)

Actualizado: 28 de febrero de 2024

ETIQUETAS:

Enfermedades raras (https://www.webconsultas.com/categoria/tags/enfermedades-raras)

Discapacidad (https://www.webconsultas.com/categoria/tags/discapacidad)

Genética (https://www.webconsultas.com/categoria/tags/genetica)

Enfermedades infantiles (https://www.webconsultas.com/categoria/tags/afecciones-tipicas-infantiles)

Enfermedades raras (https://www.webconsultas.com/categoria/salud-al-dia/enfermedades-raras)
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Investigacion, ensayo. AB BIOTICS Archivo

En los ultimos 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, segun los datos del
Registro Espariol de Ensayos Clinicos (REEC).
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En este contexto, Farmaindustria recuerda la importancia de seguir avanzando en
investigacion, en el diagnéstico precoz y en la disponibilidad de estos
medicamentos, de forma rapida y equitativa para todos los pacientes.

Te Puede Gustar Enlaces Patrocinados por Taboola

Te damos todo y MAS
ID.3. Con mas equipamiento de serie

Un médico aconseja: Higado graso = michelines (Tomate esto cada maiiana)
iEste método para acelerar la pérdida de grasa lo deberian conocer todas las personas!

En los ultimos 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 algun tratamiento disponible.
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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 espafoles, 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 Esparfia 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 alin mas critica, cuando estas
enfermedades son muy limitantes o amenazan la vida.
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Segun los datos presentados por la Sociedad Espafola 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 Espafia una enfermedad rara y que la media de
tiempo hasta el diagnédstico es de cinco afos.

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 niumero
reducido de pacientes que no suelen tener tratamiento disponible es fundamental.
Por ello el ano pasado presentamos una propuesta para acelerar este proceso y
que los pacientes espaioles no tengan que esperar de media 786 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 percepciéon 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, diagnodstico 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.
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