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NEUROLOGÍA

El 50% de las enfermedades raras son neurológicas

En Europa, una  se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a menos de 1 persona por cada 2.000

Dietas Fitness Cuidamos tu salud Vida Equilibrium

Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su patología con un neurólogo al
menos una vez al año.
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habitantes, aunque más del 80% de las enfermedades raras que se han registrado en  -la base de datos
europea sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos- afectan a menos de 1 persona por cada millón de
habitantes. 

Sin embargo, aunque cada enfermedad rara individualmente tenga una prevalencia baja, el número de personas que
padecen actualmente alguna enfermedad rara es muy alto. Se estima que las enfermedades raras afectan
aproximadamente al 6% de la población. Esto equivale a más de 400 millones de personas en todo el mundo. 

Orphanet

En España, unos 3 millones de personas padecen alguna de las más de 7.000 enfermedades raras que se han
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Y no solo eso. Los neurólogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son consideradas como neurológicas es
muy común que produzcan algún síntoma neurológico. Un ejemplo de ello es que el 90% de las enfermedades pediátricas
de este tipo tienen manifestaciones neurológicas relevantes. 

Esta cifra es altísima en opinión de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que más del 35% de las personas con
enfermedades raras muestran los primeros síntomas de su enfermedad en la infancia o la . 

No es de extrañar, por lo tanto, que neurología sea la especialidad médica que más demandan los pacientes y familiares
con enfermedades raras, y que más de un 45% de ellos necesite consultar su enfermedad con un neurólogo, al menos
una vez al año.

descrito hasta la fecha.
Según los datos que facilita la , casi el 50% de ellas son Sociedad Española de Neurología (SEN) enfermedades
neurológicas.

adolescencia
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Los problemas de movimiento son comunes en las enfermedades raras neurológicas. / FREEPIK

Como explica el doctor Ángel Aledo Serrano, Coordinador del 
:

“Las enfermedades neurológicas raras son un amplio grupo de enfermedades que producen cambios en el desarrollo
o degeneración del sistema nervioso, bien por:

Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades
Raras de la SEN
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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 común que las enfermedades raras tengan algún tipo de sintomatología neurológica”, añade el
experto. Y las manifestaciones serían:

Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar con un neurólogo.

Causas genéticas
Procesos infecciosos o inmunológicos
Causas aún desconocidas.

“Crisis epilépticas
Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
Afectación de músculos, coordinación o nervios periféricos”.
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Los datos de las enfermedades raras son más que preocupantes:

Además, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnóstico, por la falta de tratamiento y por la
falta de investigación. Aunque esto está cambiando algo en los últimos años.

“Las enfermedades neurológicas raras son difíciles de diagnosticar, principalmente porque las pruebas necesarias,
mayoritariamente genéticas, así como la experiencia clínica para identificarlas, no está ampliamente disponible”, señala el
doctor Aledo. 

“La  estima que más de un 60% de los
europeos que padecen una enfermedad neurológica rara aún no han sido diagnosticados, lo que genera una brecha
diagnóstica”, añade.

Los expertos en neurología reclaman más investigación. / DCSTUDIO. FREEPIK.

El 85% de las enfermedades raras son crónicas
El 65% generan discapacidad
En casi un 50% de los casos afectan el pronóstico vital del paciente
Son las responsables del 35% de los fallecimientos de niños menores de un año y de más del 10% de las muertes de
1 a 15 años. 

Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurológicas Raras (ERN-RND)

“Esta brecha diagnóstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades raras, sean neurológicas o no."
"Actualmente, desde el inicio de los síntomas de una enfermedad rara hasta el diagnóstico, discurren unos 5 años,
tiempo durante el cual las personas afectadas visitan a aproximadamente unos siete profesionales distintos."
"El impacto de la demora en el diagnóstico 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 diagnóstico”.
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El doctor Ángel Aledo hace también énfasis en que:

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algún tratamiento curativo, y este
número se incrementa año a año, con nuevos ensayos clínicos de terapias génicas y avanzadas que cambiarán el
horizonte de las personas con enfermedades raras neurológicas en los próximos años.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el tratamiento de estas
patologías, la divulgación y la formación específica para los profesionales sanitarios y la investigación en enfermedades
raras. Ya que si bien, en la última década, los proyectos de investigación en el ámbito de las enfermedades raras han
crecido más de un 80%, queda aún muchísimo por avanzar”, concluye el neurólogo. 

TEMAS

“La brecha diagnóstica es más relevante aún en los últimos años, puesto que existen terapias de precisión que han
demostrado su eficacia para algunos de los diagnósticos neurogenéticos. No podemos hacer medicina de precisión si
no existe antes un diagnóstico de precisión, y sabemos que un tratamiento precoz mejora el pronóstico futuro para
estos pacientes”. 

NEUROLOGÍA ENFERMEDADES ENFERMEDAD RARA DIAGNÓSTICO SALUD

Comenta esta noticia
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La migraña afecta a 5 millones de españoles / / SHUTTERSTOCK

Alerta de los neurólogos sobre el llamado "tratamiento quirúrgico de la migraña" que, con cada vez más fuerza, se

Nacional internacional Ciencia Medio Ambiente Tendencias 21 Más noticias Energía futura

Cada vez más clínicas publicitan técnicas que no están aprobadas por ningún organismo regulador, recuerda la Sociedad
Española de Neurología

Madrid 26 FEB 2024 11:54
Nieves Salinas
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está publicitando en España como una nueva técnica para el tratamiento de esta enfermedad. El Grupo de Estudio de
Cefaleas de la Sociedad Española de Neurología (SEN) y la Sociedad Internacional de Cefaleas -que aglutina expertos en
migraña en todo el mundo- llevan años informando que no se dispone "de la evidencia científica necesaria y suficiente
para respaldar este tipo de técnicas quirúrgicas  ".

La sociedad científica muestra su inquietud ante el aumento de campañas publicitarias en España sobre estas cirugías. La
advertencia no es nueva. En 2015, cuando este tipo de tratamiento empezó a divulgarse en nuestro país como una nueva
técnica prometedora, el mismo Grupo de Estudio de Cefaleas de la SEN ya revisaba la evidencia publicada al respecto y
concluía, al igual que lo hacían los editores de la principal revista científica especializada en
cefaleas Cephalalgia (publicación oficial de la Sociedad Internacional de Cefaleas), que no existía evidencia científica al
respecto.

Casi una década después, la SEN vuelv  y a insistir en un mensaje repetido estos años. No solo se trata
de evidencia científica, sino que las técnicas "que proponen tratar quirúrgicamente a los pacientes para
eliminar supuestos puntos desencadenantes de la migraña no están aprobadas como opción terapéutica por ningún

en el tratamiento de la migraña

e a lanzar una alerta
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organismo regulador en los diferentes países del mundo".

En España, la migraña afecta al 12% de la población general, es decir, a unos cinco millones de personas. De ellas,
aproximadamente el 80% son mujeres. Es, además, la primera causa de discapacidad en menores de 50 años y el tipo de
cefalea que más impacto tiene a nivel laboral, con una reducción de la jornada laboral superior a 12 horas semanales
en el 10% de los trabajadores y absentismo de hasta 14,6 días al año para personas con migraña crónica.
Esta enfermedad neurológica también supone una carga social y económica importante, tanto para los pacientes como
para los sistemas de atención médica.

La SEN señala este lunes que, precisamente, por ese alto porcentaje de españoles que padecen migraña, que limita
significativamente la vida de las personas, "son muchos los pacientes que buscan todo tipo de tratamientos
alternativos para intentar minimizar su incapacidad y secundariamente el dolor".

"Además, al no existir ninguna terapia curativa, surgen de forma periódica 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 neurólogo para recibir información sobre la
idoneidad de cualquier tratamiento de la migraña", advierten.

SEN
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Una rápida búsqueda realizada por El Periódico de España, del grupo Prensa Ibérica, permite encontrarse páginas de
clínicas privadas de cirugía estética que, en España, ofrecen este tipo de solución que los neurólogos desacreditan. En
algunos sitios se publicitan como intervenciones sencillas, que se aconsejan a pacientes con crisis periódicas 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%, señalan algunas de estas webs.

En su comunicación, la Sociedad Española de Neurología destaca también que en los últimos años, se han
producido importantes avances en el tratamiento de migraña con la llegada de nuevos tratamientos (como anticuerpos
monoclonales anti-CGRP, gepantes y lasmiditán, precisan+) que pueden ayudar "a mejorar la calidad de vida de aquellos
pacientes que aún no hayan encontrado una solución útil que les permita sobrellevar los efectos de esta enfermedad".
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El último fármaco -Vydura (rimegepant), de Pfizer- ya está disponible en España y fue presentado hace apenas unos
días- como el primer medicamento indicado para prevenir y tratar la migraña en adultos. Una nueva opción que
ha causado enorme expectación porque, pese al gran número de personas que padecen está la enfermedad en
España, casi el 54% de los pacientes, asegura que no han encontrado un tratamiento que le haya ido bien.

TEMAS ENFERMEDADES PACIENTES MÉDICOS FÁRMACOS MEDICAMENTOS EL PERIÓDICO DE ESPAÑA
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NEUROLOGÍA

En Europa, una  se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a menos de 1 persona por
cada 2.000 habitantes, aunque más del 80% de las enfermedades raras que se han registrado en 
-la base de datos europea sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos- afectan a menos de 1
persona por cada millón de habitantes. 

Expertos en salud Dietas Fitness Cuidamos tu salud

Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su patología con un
neurólogo al menos una vez al año.
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Sin embargo, aunque cada enfermedad rara individualmente tenga una prevalencia baja, el número de
personas que padecen actualmente alguna enfermedad rara es muy alto. Se estima que las
enfermedades raras afectan aproximadamente al 6% de la población. Esto equivale a más de 400 millones
de personas en todo el mundo. 

Y no solo eso. Los neurólogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son consideradas como
neurológicas es muy común que produzcan algún síntoma neurológico. Un ejemplo de ello es que el 90% de
las enfermedades pediátricas de este tipo tienen manifestaciones neurológicas relevantes. 

Esta cifra es altísima en opinión de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que más del 35% de las
personas con enfermedades raras muestran los primeros síntomas de su enfermedad en la infancia o la

. 

No es de extrañar, por lo tanto, que neurología sea la especialidad médica que más demandan los pacientes y
familiares con enfermedades raras, y que más de un 45% de ellos necesite consultar su enfermedad con un
neurólogo, al menos una vez al año.

En España, unos 3 millones de personas padecen alguna de las más de 7.000 enfermedades raras que se
han descrito hasta la fecha.
Según los datos que facilita la , casi el 50% de ellas sonSociedad Española de Neurología (SEN)
enfermedades neurológicas.
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Los problemas de movimiento son comunes en las enfermedades raras neurológicas. / FREEPIK

Como explica el doctor Ángel Aledo Serrano, Coordinador del 
:

-

Tener un Volkswagen está más cerca que nunca.
VW Vehículos de Ocasión Patrocinado

Descúbrelo

“Las enfermedades neurológicas raras son un amplio grupo de enfermedades que producen cambios en el
desarrollo o degeneración del sistema nervioso, bien por:

Grupo de Estudio de Neurogenética y
Enfermedades Raras de la SEN
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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 común que las enfermedades raras tengan algún tipo de sintomatología neurológica”,
añade el experto. Y las manifestaciones serían:

Los datos de las enfermedades raras son más que preocupantes:

Además, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnóstico, por la falta de tratamiento
y por la falta de investigación. Aunque esto está cambiando algo en los últimos años.

“Las enfermedades neurológicas raras son difíciles de diagnosticar, principalmente porque las pruebas

Causas genéticas
Procesos infecciosos o inmunológicos
Causas aún desconocidas.

“Crisis epilépticas
Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
Afectación de músculos, coordinación o nervios periféricos”.

El 85% de las enfermedades raras son crónicas
El 65% generan discapacidad
En casi un 50% de los casos afectan el pronóstico vital del paciente
Son las responsables del 35% de los fallecimientos de niños menores de un año y de más del 10% de las
muertes de 1 a 15 años. 
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necesarias, mayoritariamente genéticas, así como la experiencia clínica para identificarlas, no está ampliamente
disponible”, señala el doctor Aledo. 

“La  estima que más de un 60%
de los europeos que padecen una enfermedad neurológica rara aún no han sido diagnosticados, lo que genera
una brecha diagnóstica”, añade.

Los expertos en neurología reclaman más investigación. / DCSTUDIO. FREEPIK.

El doctor Ángel Aledo hace también énfasis en que:

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algún tratamiento curativo,
y este número se incrementa año a año, con nuevos ensayos clínicos de terapias génicas y avanzadas que
cambiarán el horizonte de las personas con enfermedades raras neurológicas en los próximos años.

Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurológicas Raras (ERN-RND)

“Esta brecha diagnóstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades raras, sean
neurológicas o no."
"Actualmente, desde el inicio de los síntomas de una enfermedad rara hasta el diagnóstico, discurren unos 5
años, tiempo durante el cual las personas afectadas visitan a aproximadamente unos siete profesionales
distintos."
"El impacto de la demora en el diagnóstico 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 diagnóstico”.

“La brecha diagnóstica es más relevante aún en los últimos años, puesto que existen terapias de precisión
que han demostrado su eficacia para algunos de los diagnósticos neurogenéticos. No podemos hacer
medicina de precisión si no existe antes un diagnóstico de precisión, y sabemos que un tratamiento
precoz mejora el pronóstico futuro para estos pacientes”. 
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“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el tratamiento de
estas patologías, la divulgación y la formación específica para los profesionales sanitarios y la investigación en
enfermedades raras. Ya que si bien, en la última década, los proyectos de investigación en el ámbito de las
enfermedades raras han crecido más de un 80%, queda aún muchísimo por avanzar”, concluye el neurólogo. 

TEMAS NEUROLOGÍA ENFERMEDADES ENFERMEDAD RARA DIAGNÓSTICO SALUD
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EL PUERTO

El PP urge al Gobierno
central a elaborar una
ley que garantice
derechos y ayudas a
enfermos de ELA y sus
familiares

»Se trata de una enfermedad progresiva, degenerativa
y mortal que deriva en una disminución de la
autonomía motora, la comunicación oral, la deglución
y la respiración
»Conlleva una gran dependencia y una considerable
disminución en la calidad de vida y el bienestar de los
pacientes, de sus familias y de sus cuidadores

PORTADA

+ACTUALIDAD

Viernes, 1 de marzo de 2024

TENDENCIAS:
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29 febrero 2024 38 Views

(https://www.pacientesenbuenasmanos.com/wp-content/uploads/2024/02/angel-

serrano.jpg)Redacción, 29-02-2024.- Hoy, 29 de febrero, se conmemora el Día Mundial de las

Enfermedades Raras, una efeméride destinada a tratar de concienciar sobre el importante

desafío que suponen las enfermedades raras -que en el 85% de los casos son enfermedades

crónicas, en el 65% graves e invalidantes y, en casi un 50% de los casos, afectan el

pronóstico 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 investigación y atención

especializada.

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

personas, aunque más del 80% de las enfermedades raras que se han registrado en la base

de datos europea sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos (Orphanet) afectan a menos de 1 persona por cada millón de habitantes.

Tal y como recoge la SEN, en todo caso, puesto que se estima que entre el 6% y el 8% de la población española puede verse afectada por una enfermedad

rara en algún momento de su vida, significa que aunque individualmente estas enfermedades pueden ser poco frecuentes, colectivamente, afectan a un

número muy importante de personas. Solo en España afectan a alrededor de 3 millones de personas y, en todo el mundo, a más de 400 millones de

personas.

 (https://

www.pacientesenbuenasmanos.com)
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La migraña afecta a 5 millones de españoles / / SHUTTERSTOCK

Alerta de los neurólogos sobre el llamado "tratamiento quirúrgico de la migraña" que, con cada vez más fuerza, se

Club Faro Cultura Vida y Estilo Energía futura

Cada vez más clínicas publicitan técnicas que no están aprobadas por ningún organismo regulador, recuerda la Sociedad
Española de Neurología

Madrid 26 FEB 2024 11:54
Nieves Salinas
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está publicitando en España como una nueva técnica para el tratamiento de esta enfermedad. El Grupo de Estudio de
Cefaleas de la Sociedad Española de Neurología (SEN) y la Sociedad Internacional de Cefaleas -que aglutina expertos en
migraña en todo el mundo- llevan años informando que no se dispone "de la evidencia científica necesaria y suficiente
para respaldar este tipo de técnicas quirúrgicas  ".

La sociedad científica muestra su inquietud ante el aumento de campañas publicitarias en España sobre estas cirugías. La
advertencia no es nueva. En 2015, cuando este tipo de tratamiento empezó a divulgarse en nuestro país como una nueva
técnica prometedora, el mismo Grupo de Estudio de Cefaleas de la SEN ya revisaba la evidencia publicada al respecto y
concluía, al igual que lo hacían los editores de la principal revista científica especializada en
cefaleas Cephalalgia (publicación oficial de la Sociedad Internacional de Cefaleas), que no existía evidencia científica al
respecto.

Casi una década después, la SEN vuelv  y a insistir en un mensaje repetido estos años. No solo se trata
de evidencia científica, sino que las técnicas "que proponen tratar quirúrgicamente a los pacientes para
eliminar supuestos puntos desencadenantes de la migraña no están aprobadas como opción terapéutica por ningún

en el tratamiento de la migraña

e a lanzar una alerta

PUBLICIDAD
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organismo regulador en los diferentes países del mundo".

En España, la migraña afecta al 12% de la población general, es decir, a unos cinco millones de personas. De ellas,
aproximadamente el 80% son mujeres. Es, además, la primera causa de discapacidad en menores de 50 años y el tipo de
cefalea que más impacto tiene a nivel laboral, con una reducción de la jornada laboral superior a 12 horas semanales
en el 10% de los trabajadores y absentismo de hasta 14,6 días al año para personas con migraña crónica.
Esta enfermedad neurológica también supone una carga social y económica importante, tanto para los pacientes como
para los sistemas de atención médica.

La SEN señala este lunes que, precisamente, por ese alto porcentaje de españoles que padecen migraña, que limita
significativamente la vida de las personas, "son muchos los pacientes que buscan todo tipo de tratamientos
alternativos para intentar minimizar su incapacidad y secundariamente el dolor".

"Además, al no existir ninguna terapia curativa, surgen de forma periódica 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 neurólogo para recibir información sobre la
idoneidad de cualquier tratamiento de la migraña", advierten.

SEN
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Ver más

Una rápida búsqueda realizada por El Periódico de España, del grupo Prensa Ibérica, permite encontrarse páginas de
clínicas privadas de cirugía estética que, en España, ofrecen este tipo de solución que los neurólogos desacreditan. En
algunos sitios se publicitan como intervenciones sencillas, que se aconsejan a pacientes con crisis periódicas 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%, señalan algunas de estas webs.

En su comunicación, la Sociedad Española de Neurología destaca también que en los últimos años, se han
producido importantes avances en el tratamiento de migraña con la llegada de nuevos tratamientos (como anticuerpos
monoclonales anti-CGRP, gepantes y lasmiditán, precisan+) que pueden ayudar "a mejorar la calidad de vida de aquellos
pacientes que aún no hayan encontrado una solución útil que les permita sobrellevar los efectos de esta enfermedad".
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El último fármaco -Vydura (rimegepant), de Pfizer- ya está disponible en España y fue presentado hace apenas unos
días- como el primer medicamento indicado para prevenir y tratar la migraña en adultos. Una nueva opción que
ha causado enorme expectación porque, pese al gran número de personas que padecen está la enfermedad en
España, casi el 54% de los pacientes, asegura que no han encontrado un tratamiento que le haya ido bien.

TEMAS ENFERMEDADES PACIENTES MÉDICOS FÁRMACOS MEDICAMENTOS EL PERIÓDICO DE ESPAÑA

Comenta esta noticia
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NEUROLOGÍA

El 50% de las enfermedades raras son neurológicas

En Europa, una enfermedad se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a menos de 1 persona por cada 2.000

Medicina HLA VISTAHERMOSA Más Que Salud Cuidamos tu salud Dietas Fitness Expertos en salud Salud Infantil

Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su patología con un neurólogo al
menos una vez al año.

29 FEB 2024 14:05 Actualizada 29 FEB 2024 19:31
Rebeca Gil
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habitantes, aunque más del 80% de las enfermedades raras que se han registrado en  -la base de datos
europea sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos- afectan a menos de 1 persona por cada millón de
habitantes. 

Sin embargo, aunque cada enfermedad rara individualmente tenga una prevalencia baja, el número de personas que
padecen actualmente alguna enfermedad rara es muy alto. Se estima que las enfermedades raras afectan
aproximadamente al 6% de la población. Esto equivale a más de 400 millones de personas en todo el mundo. 

Orphanet

En España, unos 3 millones de personas padecen alguna de las más de 7.000 enfermedades raras que se han
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Según los datos que facilita la , casi el 50% de ellas son enfermedades
neurológicas.

Y no solo eso. Los neurólogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son consideradas como neurológicas es
muy común que produzcan algún síntoma neurológico. Un ejemplo de ello es que el 90% de las enfermedades pediátricas
de este tipo tienen manifestaciones neurológicas relevantes. 

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

No es de extrañar, por lo tanto, que neurología sea la especialidad médica que más demandan los pacientes y familiares
con enfermedades raras, y que más de un 45% de ellos necesite consultar su enfermedad con un neurólogo, al menos
una vez al año.

descrito hasta la fecha.

Sociedad Española de Neurología (SEN)
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Los problemas de movimiento son comunes en las enfermedades raras neurológicas. / FREEPIK

Como explica el doctor Ángel Aledo Serrano, Coordinador del 
:

Grupo de Estudio de Neurogenética y Enfermedades
Raras de la SEN
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“Las enfermedades neurológicas raras son un amplio grupo de enfermedades que producen cambios en el desarrollo
o degeneración del sistema nervioso, bien por:

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 común que las enfermedades raras tengan algún tipo de sintomatología neurológica”, añade el
experto. Y las manifestaciones serían:

Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar con un neurólogo.

Los datos de las enfermedades raras son más que preocupantes:

Además, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnóstico, por la falta de tratamiento y por la
falta de investigación. Aunque esto está cambiando algo en los últimos años.

Causas genéticas
Procesos infecciosos o inmunológicos
Causas aún desconocidas.

“Crisis epilépticas
Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
Afectación de músculos, coordinación o nervios periféricos”.

El 85% de las enfermedades raras son crónicas
El 65% generan discapacidad
En casi un 50% de los casos afectan el pronóstico vital del paciente
Son las responsables del 35% de los fallecimientos de niños menores de un año y de más del 10% de las muertes de
1 a 15 años. 
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“Las enfermedades neurológicas raras son difíciles de diagnosticar, principalmente porque las pruebas necesarias,
mayoritariamente genéticas, así como la experiencia clínica para identificarlas, no está ampliamente disponible”, señala el
doctor Aledo. 

“La  estima que más de un 60% de los
europeos que padecen una enfermedad neurológica rara aún no han sido diagnosticados, lo que genera una brecha
diagnóstica”, añade.

Los expertos en neurología reclaman más investigación. / DCSTUDIO. FREEPIK.

El doctor Ángel Aledo hace también énfasis en que:

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algún tratamiento curativo, y este
número se incrementa año a año, con nuevos ensayos clínicos de terapias génicas y avanzadas que cambiarán el
horizonte de las personas con enfermedades raras neurológicas en los próximos años.

Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurológicas Raras (ERN-RND)

“Esta brecha diagnóstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades raras, sean neurológicas o no."
"Actualmente, desde el inicio de los síntomas de una enfermedad rara hasta el diagnóstico, discurren unos 5 años,
tiempo durante el cual las personas afectadas visitan a aproximadamente unos siete profesionales distintos."
"El impacto de la demora en el diagnóstico 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 diagnóstico”.

“La brecha diagnóstica es más relevante aún en los últimos años, puesto que existen terapias de precisión que han
demostrado su eficacia para algunos de los diagnósticos neurogenéticos. No podemos hacer medicina de precisión si
no existe antes un diagnóstico de precisión, y sabemos que un tratamiento precoz mejora el pronóstico futuro para
estos pacientes”. 
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“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el tratamiento de estas
patologías, la divulgación y la formación específica para los profesionales sanitarios y la investigación en enfermedades
raras. Ya que si bien, en la última década, los proyectos de investigación en el ámbito de las enfermedades raras han
crecido más de un 80%, queda aún muchísimo por avanzar”, concluye el neurólogo. 

TEMAS NEUROLOGÍA ENFERMEDADES ENFERMEDAD RARA DIAGNÓSTICO SALUD

Comenta esta noticia
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El 65% de las enfermedades raras
son graves e invalidantes - Noticias
en Salud

Redacción Noticias en Salud

6-7 minutos

Hoy, 29 de febrero, se conmemora el Día Mundial de las

Enfermedades Raras, una efeméride destinada a tratar de

concienciar sobre el importante desafío que suponen las

enfermedades raras -que en el 85% de los casos son

enfermedades crónicas, en el 65% graves e invalidantes y, en

casi un 50% de los casos, afectan el pronóstico 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 investigación y atención especializada.

 Se considera que una enfermedad es rara cuando afecta a

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

las enfermedades raras que se han registrado en la base de

datos europea sobre enfermedades raras y medicamentos

huérfanos (Orphanet) afectan a menos de 1 persona por

cada millón de habitantes. En todo caso, puesto que se

estima que entre el 6% y el 8% de la población española puede

verse afectada por una enfermedad rara en algún momento de
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su vida, significa que aunque individualmente estas

enfermedades pueden ser poco frecuentes, colectivamente,

afectan a un número muy importante de personas. Solo en

España afectan a alrededor de 3 millones de personas y, en

todo el mundo, a más de 400 millones de personas.

“En la actualidad se han descrito más 7.000 enfermedades

raras, de las que casi el 50% son enfermedades neurológicas y,

entre aquellas que no lo son, es común que se desarrolle algún

tipo de sintomatología de carácter neurológico. Además

estimamos que aproximadamente el 20% de los casos

corresponden a enfermedades neuromusculares”, explica el Dr.

Ángel Aledo Serrano, Coordinador del Grupo de Estudio de

Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Española

de Neurología.

“Las enfermedades neurológicas raras, son enfermedades

poco comunes que afectan el sistema nervioso y generalmente

son genéticas, degenerativas y, al igual que ocurre con el

resto de enfermedades raras suelen ser crónicas, graves,

incapacitantes o incluso ponen en riesgo la vida de los

pacientes” .

Limitaciones físicas, cognitivas y emocionales

Puesto que dentro de las enfermedades neurológicas raras se

agrupan un número muy importante de distintos tipos de

enfermedades, los síntomas varían considerablemente

dependiendo del trastorno específico, pero son habituales los

problemas de movimiento, la pérdida de funciones

cognitivas, debilidad muscular, problemas de coordinación,

crisis epilépticas o problemas sensoriales, entre otros.

 Además, más del 35% de las personas con enfermedades
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raras muestran los primeros síntomas de su enfermedad en la

infancia o la adolescencia y se estima que el 90% de las

enfermedades raras pediátricas tienen manifestaciones

neurológicas relevantes. Asimismo, las enfermedades raras

son las responsables del 35% de los fallecimientos de niños

menores de un año y de más del 10% de las muertes de 1 a 15

años.

“Junto con su alta mortalidad, las enfermedades neurológicas

raras también suelen tener un impacto significativo en la calidad

de vida de los pacientes y sus familias. Las limitaciones

físicas, cognitivas y emocionales pueden afectar las

actividades diarias, pero también las relaciones personales y la

capacidad para trabajar. En España, el 75% de los afectados

por una enfermedad rara tienen algún grado de dependencia y

más del 50% de los afectados precisan apoyo en su vida

diaria”, señala el Dr. Ángel Aledo.

 Otro aspecto en común de todas las enfermedades raras es el

retraso en el diagnóstico.  En España, una persona afectada

por una enfermedad rara tarda de media unos 5 años en

obtener un diagnóstico y el 20% tarda hasta 10 años en ser

diagnosticado. Y la Red Europea de Referencia sobre

Enfermedades Neurológicas Raras (ERN-RND), estima que

más de un 60% de los europeos que padecen una enfermedad

neurológica rara aún no han sido diagnosticados.

El 80% de las enfermedades raras son de origen

genético

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

sobre estas enfermedades, el diagnóstico puede ser

complicado, ya que se tiende a descartar otras causas más
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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 patologías

así como la formación específica para los profesionales

sanitarios, ya que el impacto de la demora en el diagnóstico

significa, a menudo, un deterioro progresivo de la salud y la

calidad de vida de los pacientes”, comenta el Dr. Ángel Aledo. 

“Y esto se hace aún más acuciante teniendo en cuenta que en

la última década se han producido importantes avances en las

técnicas diagnósticas. Puesto que el 80% de las

enfermedades raras son de origen genético, la introducción

de la genómica y el descubrimiento de un gran número de

alteraciones genéticas causantes de las mismas, nos permiten

ya diagnosticar con mayor precisión a un gran número de

pacientes. Además ya existen terapias de precisión que han

demostrado su eficacia para algunos de los diagnósticos

neurogenéticos”.

“En todo caso y a pesar de que se han identificado los genes

responsables de muchas enfermedades raras, en otras, aún 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 investigación para desarrollar nuevas terapias

que mejoren la calidad de vida de quienes las padecen”,

destaca el Dr. Ángel Aledo.

 En la última década, los proyectos de investigación han

crecido más de un 80%, y esto ha permitido no sólo identificar

la base genética de muchas enfermedades raras, sino que cada

año aumente el número de tratamientos disponibles para estos

pacientes. “No obstante, el tratamiento disponible para una gran
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mayoría de los casos es el sintomático. Lamentablemente solo

entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan

actualmente con algún tratamiento curativo. Por lo tanto,  la

investigación también es crucial para desarrollar mejores

opciones de tratamiento”, concluye el Dr. Ángel Aledo.
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MEJOR QUE JOVEN, por José Biedma
López
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Según datos proporcionados por el Instituto

Nacional de Estadística, la población mayor

de 64 años en España ascendía a 9,5

millones de personas a principios de 2022. Y

el número de viejos y viejas va en aumento.

La Sociedad Española de Neurología calcula

alrededor de 800.000 las personas que

padecen Alzheimer. De nada sirven
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eufemismos como “tercera edad”. Eso no evita el gasto creciente

en jubilaciones, cuidados y medicamentos. El caso es que somos

un país de ancianos y de parejas jóvenes estériles y con mascota.

Reflexionar sobre lo que nos ha pasado y pasa, si no consuela ni

cura, por lo menos entretiene.

Luego serás mejor que joven
(2023) es el breviario de
pensamientos (99 aforismos)
que nos regala Emilio López
Medina, concebidos desde la
atalaya jiennense de sus setenta
añitos cumplidos, estudiados y
paternales. Tal vez, como creía
Séneca, la vejez pueda ser vivida
con la sabiduría que espanta
temores y con el ánimo sereno
que ejemplifica Emilio. En
cualquier caso, es mejor tirar
para bonachón que sostenerse a
duras penas y gruñón. De nada
sirve quejarse porque nadie
aguanta a los quejicas.

A los placeres del conocimiento y
de la meditación une Emilio los
de la buena música y los de su
notable escritura. ¿Qué sería de
nosotros sin la música y sin las letras? El ocio sin las “letras” –decía Séneca- es
la ruina del alma. Cada etapa de la vida tiene sus propios placeres y molestias y
es evidente que achaques y goteras crecen con el tiempo, que somos y nos
desmantela. A la pregunta de los sesentones: “¿Cómo estás?”, es común
responder: “Bien, sin entrar en detalles…”, por evitarle al interlocutor la
relación de asteriscos rojos en los análisis de sangre.

El filósofo cordobés insistía en que la edad cana es una oportunidad para
ejercitar las virtudes. Sí, muchacho, a falta de malos ejemplos, ¡uno da buenos
consejos! La moderación y la prudencia se imponen ahora por prescripción
facultativa si quieres seguir respirando, porque “lo que fortalece al joven, mata
al viejo”. Quizá –como añade Emilio- el espíritu mejore con la vejez, “luego
serás mejor que joven”, pero el escepticismo y la desilusión son su pan amargo.
Comienza a comprenderse mucho y a no interesar casi nada. Hay, desde luego,
el “viejoven”, una aspiración general, y también hay quien envejece antes de
tiempo, “quemado” por labores que detesta, ancianos prematuros.

Acusamos al anciano de anticuado, de carcamal o de carroza, sin agradecerle
que todavía haya alguien que tenga un criterio distinto al de la opinión
dominante. Ser inactual o extemporáneo no está mal, pero es duro nadar
contracorriente. Es verdad que el viejo entiende cada vez menos cómo
funcionan los aparatos, ¡pero comprende cada vez mejor cómo funcionan los
humanos! Tiene razón Emilio: el niño teme a lo desconocido; el viejo, a lo
conocido, porque sabe del dolor, gran maestro de la vida, y se va quedando solo
porque los testigos de la suya van desapareciendo. Como orejas y nariz, también
las manías tienden a crecer con la edad; como el corazón, así que nos volvemos
sentimentales y se nos escurre la lágrima enterrando al amigo.

CONTACTO I SUSCRÍBETE I Jueves, 29 de Febrero de 2024

MEJOR QUE JOVEN, por José Biedma López | Nuevodiario.es https://nuevodiario.es/noticia/18783/cultura/mejor-que-joven-por-jose...

2 de 4 29/02/2024, 17:07



El pasado nos encuentra, acuden los fantasmas intrusos que intranquilizan
noches. Los vastos palacios de la memoria sirven de refugio para el ocio de
tardes y sobretardes. Gran compañía ofrecen a la vejez la radio, la televisión y la
mascota. En la memoria escarba el anciano cuando ya le cuesta retener lo que
hace: qué día es hoy o dónde ha dejado las gafas…

Emilio se sorprende con motivo de las distancias tan cortas que median entre
los periodos históricos. 800 años son poco más de diez generaciones, ¡sólo diez
vidas desde Alfonso X el Sabio hasta hoy! Lo que la Humanidad ha conseguido
desde la batalla de las Navas de Tolosa es sorprendente… Nos gustaría saber
qué será de nosotros en veinte, en treinta años, si curaremos el cáncer, si
colonizaremos Marte… Pero la Naturaleza nos gasta la putada, el obscuro azar
de los genes determina nuestro próximo final, el deterioro del organismo es
irreversible, sin redención de la pena por buena conducta y, para lo que uno ve
que sucede, tal vez sea mejor descansar pronto en el seno del Todopoderoso y
no tener que sufrir el espectáculo de la humana estupidez, de los poderes de
este mundo que causan y seguirán causando horrores.

Parsimonia, otra excelencia que es obligatoria para una inteligencia práctica
que pierde reflejos y una memoria que no recuerda ya palabras familiares, mal
hospedadas en una máquina que cada vez funciona peor. El viejo es alguien a
quien la Vida –edadista y edadofóbica por naturaleza- desprecia. Y la farándula,
también. “A la puta y al torero, ¡a la vejez te espero!”. A los viejos les están
vedados muchos oficios…

Eres “mayor” y ya dejas de hacer lo que debes o quieres, y comienzas a hacer lo
que puedes, o sea, cada vez menos. Hay días buenos y días malos, pero ya son
todos peligrosos y consecutivamente peores. Puedes agradecer que hasta aquí, a
tus 80 o 90, has llegado, si todavía no necesitas a nadie para que te limpie el
culo y reconoces a tus nietos, porque la vida te viene perdonando y es un vicio
vivir aunque te pesen las piernas, y todos los días tienen su afán y amanece,
¡que no es poco!

Los viejos se entienden bien con sus nietos porque niños y ancianos filosofan y
contemplan la vida de los adultos como una quimera: la del amor, la del dinero,
la del poder. Como el cínico en su tonel, aprecian sobre todo el sol y la
compañía. Lo indispensable. Salvo que hayan perdido la cabeza, les sobra todo,
pero ¡ojo, no te despojes de todos tus bienes antes de tiempo! El anciano se
vuelve sin notarlo epicúreo: su alegría es mera ausencia de dolor. Lo que Emilio
teme como todos nosotros es perder la autonomía y la capacidad para distinguir
la calidad, sobre todo la moral. No poder distinguir ya entre el bien y el mal (es
buena persona). Lo justifica así: “el sentido de la justicia es el punto más alto de
la humanidad del individuo y de la sociedad”.

Aunque no renuncia al pesimismo de estirpe alemana, celebra que con la vejez
uno se libra “de la obligación y el sufrimiento de tener que gustar a los demás y
darles la razón”. Uno gana en derecho de expresión y en transparencia, como el
hombre invisible. Sin duda es dramático que, cuando ya se ha aprendido algo
sobre la vida, de poco o de nada sirva. El Mal es irreversible.

Ofreceré para terminar un bálsamo tónico contra tanta tragedia, una analogía
que debo a Juan Ramón, el excelso poeta… Miramos las ruinas como cosa
muerta sin reparar en su realidad de vida cabezona, tozuda, vencedora, vida
perdurable contra todo. ¡Nada de lamentos, amigo Emilio! Las ruinas son
románticas. Sigue jugando lúcido, espigando horas alegres que pasan volando.
Cantaremos un Carpe diem, con Francisco de Rioja, poeta sevillano de nuestro
Siglo de Oro: “Goza la nieve y rosa que los años / te ofrecen; mira Aglaya que los
días / llevan tras sí la flor y la belleza. // Que cuando de la edad sientas los
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+ 0 comentarios

daños, / has de envidiar el lustre que tenían, / y has de llorar en vano tu
dureza”.

No sé si Aglaya prestará oídos a esta lección que le damos, Emilio, y suspenderá
el desdén con que nos castiga. Por lo menos y por el momento, hablamos,
cantamos y nos quedamos. Como Sócrates, aún podemos aprender a tocar la
flauta.

Del autor:

https://www.amazon.com/-/e/B00DZLV35M
https://dialnet.unirioja.es/servlet/autor?codigo=1636897
https://aafi.es/NOCTUA/noctua00.htm
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29 DE FEBRERO DIA DE
LAS ENFERMEDADES

RARAS

Las enfermedades raras afectan a 3
millones de personas en España.

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

Se  han  descrito  más  7.000

EL 65% DE LAS ENFERMEDADES RARAS
SON GRAVES E INVALIDANTES Y, EN
CASI UN 50% DE LOS CASOS, AFECTAN
EL PRONÓSTICO VITAL DEL PACIENTE
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enfermedades raras, de las que casi el 50% son enfermedades
neurológicas.  El  20%  de  los  casos  de  enfermedades  raras
corresponden a enfermedades neuromusculares.

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

En  España,  una  persona  afectada  por  una  enfermedad  rara
tarda de media unos 5 años en obtener un diagnóstico.

Mañana,  29  de  febrero,  se  conmemora  el  Día  Mundial  de  las
Enfermedades  Raras,  una  efeméride  destinada  a  tratar  de
concienciar  sobre  el  importante  desafío  que  suponen  las
enfermedades raras -que en el 85% de los casos son enfermedades
crónicas, en el 65% graves e invalidantes y, en casi un 50% de los
casos, afectan el pronóstico 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 investigación y
atención especializada.

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

“En la actualidad se han descrito más 7.000 enfermedades raras,
de  las  que  casi  el  50% son  enfermedades  neurológicas  y,  entre
aquellas que no lo son, es común que se desarrolle algún tipo de
sintomatología  de  carácter  neurológico.  Además  estimamos  que
aproximadamente  el  20%  de  los  casos  de  enfermedades  raras
corresponden  a  enfermedades  neuromusculares”,  explica  el  Dr.
Ángel  Aledo  Serrano,  Coordinador  del  Grupo  de  Estudio  de
Neurogenética y Enfermedades Raras de la Sociedad Española de
Neurología.  “Las  enfermedades  neurológicas  raras,  son
enfermedades  poco  comunes  que  afectan  el  sistema  nervioso  y
generalmente son genéticas, degenerativas y, al igual que ocurre
con el  resto de enfermedades  raras suelen ser  crónicas,  graves,
incapacitantes o incluso ponen en riesgo la vida de los pacientes” .

Puesto  que  dentro  de  las  enfermedades  neurológicas  raras  se
agrupan  un  número  muy  importante  de  distintos  tipos  de
enfermedades, los síntomas varían considerablemente dependiendo
del  trastorno  específico,  pero  son  habituales  los  problemas  de
movimiento,  la  pérdida  de  funciones  cognitivas,  debilidad
muscular,  problemas  de  coordinación,  crisis  epilépticas  o
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problemas sensoriales, entre otros.

Además,  más  del  35%  de  las  personas  con  enfermedades  raras
muestran los primeros síntomas de su enfermedad en la infancia o
la adolescencia y se estima que el 90% de las enfermedades raras
pediátricas  tienen  manifestaciones  neurológicas  relevantes.
Asimismo, las enfermedades raras son las responsables del 35% de
los fallecimientos de niños menores de un año y de más del 10% de
las muertes de 1 a 15 años.

“Junto  con  su  alta  mortalidad,  las  enfermedades  neurológicas
raras también suelen tener un impacto significativo en la calidad
de vida de los pacientes y  sus familias.  Las limitaciones físicas,
cognitivas  y  emocionales  pueden afectar  las  actividades diarias,
pero  también  las  relaciones  personales  y  la  capacidad  para
trabajar. En España, el 75% de los afectados por una enfermedad
rara  tienen  algún  grado de  dependencia  y  más  del  50% de los
afectados precisan apoyo en su vida diaria”, señala el Dr. Ángel
Aledo.

Otro aspecto en común de todas las enfermedades raras es el retraso
en  el  diagnóstico.   En  España,  una  persona  afectada  por  una
enfermedad  rara  tarda  de  media  unos  5  años  en  obtener  un
diagnóstico y el 20% tarda hasta 10 años en ser diagnosticado. Y la
Red  Europea  de  Referencia  sobre  Enfermedades  Neurológicas
Raras (ERN-RND), estima que más de un 60% de los europeos que
padecen  una  enfermedad  neurológica  rara  aún  no  han  sido
diagnosticados.

“Debido a su rareza y, a menudo, a la falta de conocimiento sobre
estas enfermedades, el diagnóstico puede ser complicado, ya que se
tiende a descartar otras causas más comunes antes de sospechar de
una  enfermedad  rara.  Por  eso,  desde  la  SEN,  consideramos
imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el
tratamiento de estas patologías así como la formación específica
para los profesionales sanitarios, ya que el impacto de la demora
en el diagnóstico significa, a menudo, un deterioro progresivo de la
salud y la calidad de vida de los pacientes”, comenta el Dr. Ángel
Aledo.  “Y esto se hace aún más acuciante teniendo en cuenta que
en la última década se han producido importantes avances en las
técnicas  diagnósticas.  Puesto  que  el  80%  de  las  enfermedades
raras son de origen genético, la introducción de la genómica y el
descubrimiento  de  un  gran  número  de  alteraciones  genéticas
causantes de las mismas, nos permiten ya diagnosticar con mayor
precisión  a  un  gran  número  de  pacientes.  Además  ya  existen
terapias de precisión que han demostrado su eficacia para algunos
de los diagnósticos neurogenéticos”.

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

En la última década, los proyectos de investigación en el ámbito de
las  enfermedades  raras  han  crecido  más  de  un  80%,  y  esto  ha
permitido  no  sólo  identificar  la  base  genética  de  muchas
enfermedades  raras,  sino  que  cada  año  aumente  el  número  de
tratamientos  disponibles  para  estos  pacientes.  “No  obstante,  el
tratamiento disponible para una gran mayoría de los casos es el
sintomático.  Lamentablemente  solo  entre  el  5  y  el  10%  de  las
enfermedades  raras  cuentan  actualmente  con  algún  tratamiento
curativo. Por lo tanto,   la investigación también es crucial  para
desarrollar  mejores  opciones  de  tratamiento”,  concluye  el  Dr.
Ángel Aledo.
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Previo post

MERCADONA SUPERA
LAS 100.000 PERSONAS
EN PLANTILLA, TODAS
CON CONTRATOS FIJOS Y
DE CALIDAD

siguiente post

HIPOTECA INVERSA: QUÉ
ES Y CÓMO

BENEFICIARSE DE ELLA

More posts

Salud

marzo 2021

5 CONSEJOS PARA
POSITIVE”

Noticias online

Para seguir navegando, acepte nuestra política de privacidad

EL 65% DE LAS ENFERMEDADES RARAS SON GRAVES E IN... https://revistaplural.es/el-65-de-las-enfermedades-raras-son-graves-e-...

4 de 6 04/03/2024, 10:15



El sueño influye a la hora de encontrar y mantener la calidad de vida ... https://www.publimetro.com.ar/noticias/2024/02/27/el-sueno-influye-a...

1 de 7 04/03/2024, 10:17



00:02 / 00:42



El sueño influye a la hora de encontrar y mantener la calidad de vida ... https://www.publimetro.com.ar/noticias/2024/02/27/el-sueno-influye-a...

3 de 7 04/03/2024, 10:17



Remodelación del baño | Enlaces Publicitarios

Trendscatchers

Estas son las nuevas tendencias de baño en 2024 (haz clic para ver los resultados)
Buscar Ahora

Hombre sale de excursión y encuentra un extraño nido - Cuando comprende lo que es llama inmediatamente a la
policía

Burgos: Los autos sin vender casi están siendo donados (ver precios)

El sueño influye a la hora de encontrar y mantener la calidad de vida ... https://www.publimetro.com.ar/noticias/2024/02/27/el-sueno-influye-a...

4 de 7 04/03/2024, 10:17



Aviso sobre el Uso de cookies:

El PP de El Puerto exige al Gobierno un marco legal que trate como ... https://elpuertoalminuto.es/art/9091/el-pp-de-el-puerto-exige-al-gobie...

1 de 5 01/03/2024, 9:00





Aviso sobre el Uso de cookies:

El PP de El Puerto exige al Gobierno un marco legal que trate como ... https://elpuertoalminuto.es/art/9091/el-pp-de-el-puerto-exige-al-gobie...

3 de 5 01/03/2024, 9:00



Aviso sobre el Uso de cookies:

El PP de El Puerto exige al Gobierno un marco legal que trate como ... https://elpuertoalminuto.es/art/9091/el-pp-de-el-puerto-exige-al-gobie...

4 de 5 01/03/2024, 9:00



Nueva sesión de la Escuela de Pacientes de Salud Mental de Quirónsalud Sevilla sobre psicología y dolor

crónico

El dolor, más allá de sus consecuencias en el aspecto físico 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 psicología del Hospital Quirónsalud Sagrado Corazón ponen

en valor el papel de la psicología en el tratamiento del dolor crónico y cómo ésta puede ayudar a reducir el

impacto emocional de estas enfermedades.

El dolor crónico, definido como un dolor persistente durante más de tres meses, afecta a más de la mitad de

la población adulta y un 10-20% presenta dolor crónico clínicamente significativo, según señala la

«La psicología es una herramienta útil para intervenir sobre los efectos... https://www.sevillaactualidad.com/sevilla/545725-la-psicologia-es-un...
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Sociedad Española del Dolor. Natalia Núñez, psicóloga del Hospital Quirónsalud Sagrado Corazón,

advierte de la complejidad física y psicológica que presenta el dolor crónico y destaca que “la psicología es

una herramienta útil a la hora de cooperar con la medicina, la anestesiología y neurología, principalmente,

para contribuir e intervenir sobre los efectos del dolor y su impacto psicosocial”.

La migraña requiere especial interés ya que, según apuntan los expertos, se trata de una enfermedad

neurológica cuyo desarrollo y posible cronificación tienen una base neural similar en su patofisiología a la

de los trastornos de dolor crónico. Según la Sociedad Española de Neurología, más de cinco millones de

personas sufren de migraña y 1’5 millones la sufren de forma crónica. “El impacto de esta patología en la

calidad de vida del paciente motiva, incluso, el abandono de tareas por la incapacidad que genera”, apunta

Natalia Núñez.

En el marco de la recién creada Escuela de Pacientes de Salud Mental de los hospitales Quirónsalud Sevilla

– Sagrado Corazón e Infanta Luisa –, la psicóloga Natalia Núñez expone en su sesión ‘Psicología, dolor

crónico y emociones’ la relación entre salud mental y dolor, así como en los avances terapéuticos

existentes para su tratamiento, tales como las técnicas de neuromodulación no invasiva e indoloras. La

sesión, de libre acceso hasta completar aforo, se celebra este martes 27 de febrero en horario de 19:00 a

20:30 horas, en el salón de actos del edificio Palacete del Hospital de Día Quirónsalud Ave María (Avda.

de la Palmera, 53, Sevilla).

La Escuela de pacientes de Salud Mental tiene como objetivo general ser un punto de encuentro y reflexión

entre profesionales de la salud mental, padres, educadores y cualquier persona interesada en adquirir

conocimiento e información sobre las enfermedades de salud mental para su prevención, detección y

tratamiento.

Los hospitales Quirónsalud de Sevilla, en su compromiso por la salud mental, seguirán organizando a lo

largo de los próximos meses nuevas sesiones con el propósito de abordar esta temática desde las diferentes

perspectivas que preocupan a la sociedad, como la prevención del suicidio.

El Grupo Hospitalario Quirónsalud cuenta en la actualidad en Andalucía con ocho centros hospitalarios

situados en las ciudades de Málaga, Marbella, Los Barrios (Cádiz), tres en Sevilla, Córdoba y Huelva,

además de 18 centros médicos de especialidades y diagnóstico y dos hospitales de día quirúrgico, que lo

posicionan como líder hospitalario privado de esta comunidad autónoma.

Quirónsalud es el grupo de salud líder en España y, junto con su matriz Fresenius-Helios, también en

Europa. Además de su actividad en España, Quirónsalud está también presente en Latinoamérica.
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Conjuntamente, cuenta con más de 50.000 profesionales en más de 180 centros sanitarios, entre los que se

encuentran 59 hospitales con más de 8.000 camas hospitalarias. Dispone de la tecnología más avanzada y

de un gran equipo de profesionales altamente especializado y de prestigio internacional. Entre sus centros,

se encuentran el Hospital Universitario Fundación Jiménez Díaz, Centro Médico Teknon, Ruber

Internacional, Hospital Universitario Quirónsalud Madrid, Hospital Quirónsalud Barcelona, Hospital

Universitario Dexeus, Policlínica Gipuzkoa, Hospital Universitari General de Catalunya, Hospital

Quirónsalud Sagrado Corazón, etc. 

El Grupo trabaja en la promoción de la docencia (diez de sus hospitales son universitarios) y la

investigación médico-científica (cuenta con el Instituto de Investigación Sanitaria de la FJD, acreditado por

el Ministerio de Ciencia e Innovación).

Asimismo, su servicio asistencial está organizado en unidades y redes transversales que permiten optimizar

la experiencia acumulada en los distintos centros y la traslación clínica de sus investigaciones.

Actualmente, Quirónsalud está desarrollando multitud de proyectos de investigación en toda España y

muchos de sus centros realizan en este ámbito una labor puntera, siendo pioneros en diferentes

especialidades como oncología, cardiología, endocrinología, ginecología y neurología, entre otras.
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NEUROLOGÍA

En Europa, una  se considera “rara” o “poco frecuente” si afecta a menos de 1 persona por
cada 2.000 habitantes, aunque más del 80% de las enfermedades raras que se han registrado en 
-la base de datos europea sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos- afectan a menos de 1
persona por cada millón de habitantes. 

Dietas Fitness
Salud

Más de un 45% de los pacientes que sufren una enfermedad rara necesita consultar su patología con un
neurólogo al menos una vez al año.
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Sin embargo, aunque cada enfermedad rara individualmente tenga una prevalencia baja, el número de
personas que padecen actualmente alguna enfermedad rara es muy alto. Se estima que las
enfermedades raras afectan aproximadamente al 6% de la población. Esto equivale a más de 400 millones
de personas en todo el mundo. 

Y no solo eso. Los neurólogos apuntan que entre las enfermedades raras que no son consideradas como
neurológicas es muy común que produzcan algún síntoma neurológico. Un ejemplo de ello es que el 90% de
las enfermedades pediátricas de este tipo tienen manifestaciones neurológicas relevantes. 

En España, unos 3 millones de personas padecen alguna de las más de 7.000 enfermedades raras que se
han descrito hasta la fecha.
Según los datos que facilita la , casi el 50% de ellas sonSociedad Española de Neurología (SEN)
enfermedades neurológicas.
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Esta cifra es altísima en opinión de los expertos, sobre todo si se tiene en cuenta que más del 35% de las
personas con enfermedades raras muestran los primeros síntomas de su enfermedad en la infancia o la

. 

No es de extrañar, por lo tanto, que neurología sea la especialidad médica que más demandan los pacientes y
familiares con enfermedades raras, y que más de un 45% de ellos necesite consultar su enfermedad con un
neurólogo, al menos una vez al año.

Los problemas de movimiento son comunes en las enfermedades raras neurológicas. / FREEPIK

Como explica el doctor Ángel Aledo Serrano, Coordinador del 
:

adolescencia

Grupo de Estudio de Neurogenética y
Enfermedades Raras de la SEN
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“Las enfermedades neurológicas raras son un amplio grupo de enfermedades que producen cambios en el
desarrollo o degeneración del sistema nervioso, bien por:

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 común que las enfermedades raras tengan algún tipo de sintomatología neurológica”,
añade el experto. Y las manifestaciones serían:

Causas genéticas
Procesos infecciosos o inmunológicos
Causas aún desconocidas.
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Los datos de las enfermedades raras son más que preocupantes:

Además, son enfermedades que se han caracterizado por la falta de diagnóstico, por la falta de tratamiento
y por la falta de investigación. Aunque esto está cambiando algo en los últimos años.

“Las enfermedades neurológicas raras son difíciles de diagnosticar, principalmente porque las pruebas
necesarias, mayoritariamente genéticas, así como la experiencia clínica para identificarlas, no está ampliamente
disponible”, señala el doctor Aledo. 

“La  estima que más de un 60%
de los europeos que padecen una enfermedad neurológica rara aún no han sido diagnosticados, lo que genera
una brecha diagnóstica”, añade.

“Crisis epilépticas
Problemas cognitivos o del neurodesarrollo
Afectación de músculos, coordinación o nervios periféricos”.

El 85% de las enfermedades raras son crónicas
El 65% generan discapacidad
En casi un 50% de los casos afectan el pronóstico vital del paciente
Son las responsables del 35% de los fallecimientos de niños menores de un año y de más del 10% de las
muertes de 1 a 15 años. 

Red Europea de Referencia sobre Enfermedades Neurológicas Raras (ERN-RND)

“Esta brecha diagnóstica es un problema que ocurre con casi todas las enfermedades raras, sean
neurológicas o no."
"Actualmente, desde el inicio de los síntomas de una enfermedad rara hasta el diagnóstico, discurren unos 5
años, tiempo durante el cual las personas afectadas visitan a aproximadamente unos siete profesionales
distintos."
"El impacto de la demora en el diagnóstico 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 diagnóstico”.
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Los expertos en neurología reclaman más investigación. / DCSTUDIO. FREEPIK.

El doctor Ángel Aledo hace también énfasis en que:

Aproximadamente entre el 5 y el 10% de las enfermedades raras cuentan con algún tratamiento curativo,
y este número se incrementa año a año, con nuevos ensayos clínicos de terapias génicas y avanzadas que
cambiarán el horizonte de las personas con enfermedades raras neurológicas en los próximos años.

“Desde la SEN consideramos imprescindible que se impulsen los centros de referencia para el tratamiento de
estas patologías, la divulgación y la formación específica para los profesionales sanitarios y la investigación en
enfermedades raras. Ya que si bien, en la última década, los proyectos de investigación en el ámbito de las
enfermedades raras han crecido más de un 80%, queda aún muchísimo por avanzar”, concluye el neurólogo. 

TEMAS

“La brecha diagnóstica es más relevante aún en los últimos años, puesto que existen terapias de precisión
que han demostrado su eficacia para algunos de los diagnósticos neurogenéticos. No podemos hacer
medicina de precisión si no existe antes un diagnóstico de precisión, y sabemos que un tratamiento
precoz mejora el pronóstico futuro para estos pacientes”. 

NEUROLOGÍA ENFERMEDADES SALUD
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En los últimos años, y dados los trastornos del sueño que sufre buena parte de la

población, se han puesto de moda muchos accesorios y dispositivos electrónicos

que pueden ayudarnos a descansar mejor. Sólo en España, según la Sociedad

Española de Neurología, hay más de cuatro millones de personas que padecen

algún trastorno del sueño grave y crónico. Además, en nuestro país más de 12

millones no descansan de manera adecuada.

Se calcula que seis de cada diez españoles tienen al menos un dispositivo digital.

Los favoritos son los relojes inteligentes, que suelen disponer de monitarización

del sueño.

Sin embargo, hay que tener cuidado con ofuscarse demasiado en lograr un buen

descanso. Los expertos advierten que el uso descontrolado de determinados

gadgets para dormir puede conducirnos a un efecto contrario. O sea, acabar por

Ortosomnia, la obsesión por dormir que no te deja hacerlo - WeLife https://www.welife.es/mente/sueno/que-es-ortosomnia-obsesion-dorm...

2 de 8 01/03/2024, 8:55



empeorar nuestro descanso en nuestra búsqueda casi obsesiva por dormir bien.

Esta actitud tiene un nombre, ortosomnia. Te contamos qué es y cómo prevenirla.

Qué es la ortosomnia

La ortosomnia consiste, básicamente, en una preocupación excesiva por dormir

bien.“Esa preocupación es la misma que tienen algunos usuarios de pulseras de

actividad”, apunta Odile Romero, jefe clínico de Neurofisiología y coordinadora

de la Unidad del Sueño del Hospital Vall d’Hebron y Hospital Quirónsalud de

Barcelona.

Experta de la Alianza por el Sueño, la doctora Romero alerta sobre los riesgos de

la ortosomnia, “paradójicamente, preocuparse excesivamente por dormir bien,

cuando, además, no se duerme mal, terminará por restar calidad a nuestro

sueño”.

La ortosomnia se trata de un fenómeno social, que no tiene nada que ver con el

insomnio, aunque puede acabar por provocarlo. Se trataría más de algo parecido al

jet lag social, cuando te acuestas muy tarde entre semana y tratas de compensarlo

durmiendo más el fin de semana.

Por qué evitar las pulseras de actividad para monitorizar el
sueño

Los usuarios de pulseras de actividad que controlan el descanso, que nos dicen

cuánto dormimos y señalan la calidad de nuestro sueño, pueden llegar a

obsesionarse con el tema. Entonces, se genera una especie de nerviosismo en torno

al descanso, una búsqueda del sueño perfecto que acaba por afectar a cómo

dormimos.
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Estas pulseras o relojes inteligentes monitorizan, con mayor o menor precisión, la

actividad cerebral y calculan nuestro sueño ligero y profundo. Pero, ojo, aunque

tienen de un 80 a un 90% de fiabilidad, no hay que fiarse de sus valoraciones

respecto al descanso, y menos aún obsesionarse.

“En general, todo aquello que nos ayude a relajarnos antes de ir a la cama

contribuirá a que conciliemos el sueño con mayor facilidad”, recomienda María

Ángeles Bonmatí, autora de Que nada te quite el sueño. Por qué dormir bien es

fundamental para tu salud (ed. Crítica).

Sin embargo, la experta puntualiza que “en cuanto a los gadgets tecnológicos

como las pulseras de actividad, si bien es cierto que pueden ser de utilidad en

algún caso, la realidad es que en algunas personas están contribuyendo a aumentar

la ansiedad en torno al sueño. Es decir, la ortosomnia.”

Síntomas de ortosomnia

Habitualmente, las personas que sufren ortosomnia suelen presentar una seria de

síntomas, entre los que se incluyen tener dificultades para conciliar el sueño por

la noche. También despertarse durante la noche o hacerlo demasiado temprano,

mucho antes de que suene el despertador. Todo ello indica una preocupación en

torno a dormir bien.

Por último, comienzan a despertar tras haber dormido pero con la sensación de no

haber descansado lo suficiente. Por todo ello, la ortosomnia puede conducir a

sentir cansancio y somnolencia durante el día y acabar por generar ansiedad.

Cómo evitar la ortosomnia

Para evitar la ortosomnia, lo principal es hacer una buena higiene del sueño. Que
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incluya acostarse y levantarse a la misma hora, preparar un espacio agradable para

dormir. Además de no comer demasiado en la cena y evitar el uso de pantallas al

menos una hora antes de ir a dormir.

Además, se trata de recordar que hay que hacer un uso moderado de los

dispositivos digitales. Y, en ningún caso, obsesionarse con los datos de que nos

ofrecen.

En caso de detectarla, hay que acudir al médico o se puede optar por ir a terapia

cognitivo-conductual. Todo por evitar ofuscarse. Ya que, al final, como dice el

refrán, es peor el remedio, que la enfermedad.
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