
Enfermedades raras:
cuando te pierdes en
los miles
Existen entre 5.000 y 7.000 enfermedades raras.
El "amplio desconocimiento m dico y cientifico"
es la gran lacra que pesa sobre estas dolencias
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Rafael y Andr6s son pacientes de dis-
trofia miot6nica tipo I o sindrome de
Steinert. Ellos ban sufrido en perso-
na la falta de conocimiento sobre su
enfermedad y la sensaci6n de v6rtigo

tras el diagn6stico, "y si le preguntas
a un m6dico.., pues te dice que no hay
nada. No saben nada" explica Andr6s.
Ademas, existe una incomprensi6n por
parte de la sociedad que Rafael mani-
fiesta de forma contundente: "Todos
somos taros ~por qu6 una enfermedad
te va a hacer invisible?". Yes que, aun-
que no lo creas, ya has oido hablar de
ellas. Suelen ser esas que se nombran
como "la enfermedad de" o "el sindro-

me de" seguido de un nombre que, a
menudo, es extranjero o esta formado
pot ratios otros separados por guio-
nes. Tambi6n son aquellas que vienen
acompafiadas de un 1 y un ntimero
obscenamente grande detr~s, que nos
indica que afectan a una escasisima

parte de la poblaci6n, lo que t4cnica-
mente llamamos prevalencia. Son las

enfermedades raras o minoritarias,
aquellas que, segtin la Uni6n Europea,
se definen porque afe6tan a menos de
una persona de cada 2.000.

Es una definici6n escasa que engloba a
patologlas extremadamente diferen-
tes. Concretamente se habla de un aba-

nico de entre S.000 y 7.000 dolencias
diferentes. Datos con los que comienza
un rosario de dificultades, que acom-

pafta de manera indeseada al mundo
de las enfermedades raras.

E1 origen gen6tico de la mayorla de
ellas conlleva que la investigaci6n bio-
m6dica en este campo sea crucial, y la
(mica via de avance en la bdsqueda de
terapias y medicamentos. Estos ~/lti-
mos son llamados "hu6rfanos" pot ser
destinados a estas enfermedades y por

su poco probable comercializaci6n sin
medidas de est/mulo. Aquello que afec-
ta a pocos nunca es rentable.

Con todas estas caracter[sticas, la
consecuencia principal es que existe
un amplio desconocimiento m6dico y
cient/fico sobre estas enfermedades.

Hasta hace relativamente poco no
exist/an pol/ticas de salud p~tblica, ni
investigaciones enfocadas de forma
especifica a esta materia. Esto provoca
que los pacientes deban esperar afios
para el primer paso, en el caso de que
exista: el diagn6stico.

Una dinamica que ha comenzado a

cambiar gracias a la existencia de
centros espec/ficos, tal y como nos co-

menta Llufs Montolifi, investigador
del Centro de Investigaci6n Biom6-
dica en Red de Enfermedades Raras.

"Precisamente debido a la existencia
del Ciberer, ahora existen programas
de financiaci6n que permiten investi-

gar directamente todas y cada una de
estas enfermedades raras, ahora s/de
forma espec/fica y directa".

Tom~ndolo en conjunto, una mezcla
explosiva de factores ha relegado, du-

rante muchos afios, a la invisibilidad
a todo aquello que tenla que ver con
las enfermedades minoritarias. Para
intentar poner el foco en esta proble-
m~tica nace el proyecto Raras pero no
invisibles, primer documental sobre

estas dolencias financiado de forma
colectiva. Durante 59 minutos, a tra-
v6s de ocho de estas dolencias, la cinta
muestra el dia a d/a de los pacientes,
las bases fisiol6gicas de las patolog/as,
y las estrategias y principales lineas
de investigaci6n sobre esta materia en
nuestro pais.

Estas enfermedades necesitan inves-
tigaci6n como la que realiza, por ejem-

plo, Rub6n/~,t er o desde la Universidad
de Valencia. E1 y su equipo trabajan con
moscas y ratones en la b~isqueda de
nuevos f~rmacos que ayuden a paliar el

s~ndrome que afecta a Rafael y Andr6s.

Nos habla tambi6n de otro tipo de invi-
sibilidad, la que empiezan a tenet los
grupos pequefios de investigaci6n, las
dificultades para seguir financiados y

las inminentes dificultades que los re-
cortes van a provocar.

Si algo desprenden los pacientes que
han colaborado en el documental es,
sin duda, la confianza en la investiga-
ci6n, porque saben que sin ella no hay

futuro. Como nos dice Carmen Herre-
ra, triple campeona de judo parallmpi-
ca con la condici6n gen6tica de albinis-
mo "que un pa/s decida apostar por la
investigaci6n es algo que dice muchc
del paisy de sus gobernantes". Raras
pero no invisibles puede ser visto d~
forma gratuita a trav6s de la web de]
proyecto. Es un proyecto abierto, par.
ticipativo, que pretende llevar las en-
fermedades raras al foco del objetivc
de Gobierno, instituciones y sociedad
Para fomentar que trabajemos juntos
como comenta Julian, padre de un nifi~
con Mndrome de Dravet. "Ahora mism~
estamos en el tdnel, y hay otros millo
nes de familias en el mundo en est;

misma situaci6n. Es hora de que no
encontremos pot los ttlneles, forme
mos grupos y encontremos la salida".
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