Editorial

Enfermedades raras

ComiTE EDITORIAL

Las enfermedades constituyen —como ha
sido sefalado—, entes biologicos atravesados
por elaboraciones socioculturales, que entre-
cruzan el dominio del cuerpo individual y se
significan en el conjunto social.

Patologias de la Patria, M.S. Di Liscia

Las enfermedades raras, minorita-
rias o huérfanas, son aquellas que afectan a
5 de cada 10 000 individuos, es decir, a me-
nos del 0,05 % de la poblacion y requieren
para su abordaje mayores esfuerzos.

Existen alrededor de 8000 enfermeda-
des raras conocidas, la mayoria causadas
por defectos genéticos o por efectos de la
exposicion ambiental durante el embarazo,
generalmente combinadas con alteraciones
genéticas. Entre ellas alrededor de 4000 son
incurables.

El saber médico, el discurso médico, se-
guro, confiable, ¢ se vuelve incierto?; es asi
que la medicina y el médico se posicionan
de otro modo ante un universo cada vez mas
complejo, donde aquella legitimidad de actos
y discurso, es cuestionada. Ahora el paciente
no se encuentra desnudo, acostado, inmovil y
silencioso, objeto de manipulaciones fisicas,
que nos recuerda Boltanski en “Los usos so-
ciales del cuerpo”, el actual hace del médico
un sujeto, un saber posible de ser interpela-
do. ¢ Como resolver esta cuasi debilidad sin
llegar a la necedad del autoritarismo?

La era de la modernidad sdlida ha llegado
a su fin. ¢ Por qué solida? Porque los sélidos
a diferencia de los liquidos conservan su for-
ma y persisten en el tiempo.
En cambio los liquidos son informes, se
transforman constantemente.
Modernidad liquida, Z. Bauman

La reflexion es un camino que suele ayu-
dar a resolver el dilema, la busqueda de otros
conocimientos que confirman o desmientan la
experiencia de la representacion de la enfer-
medad, permite reconocer con honestidad, la
imposibilidad de accion.

Volviendo a la idea que convoca este tex-
to y a fin de provocar un llamado de atencion,
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se ha buscado el 29 de febrero, por ser un
dia “raro”, para conmemorar en varios paises
del mundo el Dia Mundial de las Enfermeda-
des Raras. Este dia fue celebrado por prime-
ra vez en Europa y Canada en el afio 2008,
afo bisiesto. A partir de esa fecha se celebra
el ultimo dia del mes de febrero, con el fin de
concientizar y promover acciones que brin-
den el mayor bienestar posible para quienes
las padecen.

Hay sucesos que las palabras temen, su-
cesos para los que las palabras no desean
que se las utilice. He sofiado con palabras
que huyen para salvar su vida.

Profundidades, H. Mankell

No existe una definicién Unica de “enfer-
medad rara”. La definicion de la Union Eu-
ropea de Salud Publica y la Organizacién
Europea para Enfermedades Raras (EU-
RORDIS, por sus siglas en inglés fundada en
1997), considera como rara a aquellas “enfer-
medades, que son cronicamente debilitantes
0 potencialmente mortales y que tienen tan
poca prevalencia que son necesarios para su
deteccion y terapéutica esfuerzos especiales
combinados. Esta organizacion busca me-
jorar la calidad de vida de las personas con
enfermedades raras en Europa y reducir el
impacto en la vida de los pacientes y sus fa-
milias, mediante la investigacion, el desarrollo
de diversas terapéuticas, la proteccién de los
enfermos, la concientizacion que motivan los
grupos de apoyo.

En los Estados Unidos, el “Acta de las en-
fermedades raras del 2002” (Orphan Drug
Act) las define de acuerdo a la prevalencia, o
sea que es “cualquier enfermedad o condicion
que afecte a menos de 200 mil personas en
los Estados Unidos”.

Es la misma condicion que se establecio
en el “Acta de drogas huérfanas” de 19883.

De ahi que otra acepcion utilizada sea la
de “enfermedades huérfanas”, debido a que
presentan poco interés para el mercado de
produccién de medicamentos —por ser de ba-
ja rentabilidad al no abarcar una cantidad su-
ficiente de personas afectadas—. Son también
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huérfanas para las politicas de salud publica,
por lo que se las conoce como enfermedades
desatendidas. Y por ende los medicamentos
huérfanos son los destinados a tratar estas
enfermedades.

Los sintomas de algunas de estas enfer-
medades raras pueden aparecer al momen-
to de nacer, mientras que otros aparecen en
la edad adulta. La prevalencia de las mismas
puede variar de una region del mundo a otra,

En 2009 se inici6 un movimiento de con-
cientizacion global sobre las enfermedades
raras llamado “The Global Genes Project’,
que paso6 de ser una asociacion entre unas
pocas fundaciones y grupos de apoyo para
personas con enfermedades raras y sus pa-
rientes, a convertirse en una de las organiza-
ciones lideres mundiales en la proteccién de
estos pacientes.

En nuestro pais la Federacion Argenti-
na de Enfermedades Poco Frecuentes (Fa-
depof), busca integrar a la vida comunitaria
a todos los miembros de la sociedad, inde-
pendientemente de su origen, de su activi-
dad, de su condicién socioecon6mica, de su
pensamiento o de su enfermedad, ya que co-
mo dicen los integrantes “la enfermedad no
nos define. No es un rasgo de nuestra iden-
tidad. Es solo una condicion particular como
cualquier otra”. Agregan también que “Son
enfermedades raras no sélo por su baja fre-
cuencia, sino que también incluye la vulne-
rabilidad que su condicién implica para un
afectado y el reto que representa para todo el
sistema de salud”. “Esto obliga a pensar que

es necesario garantizar el acceso a la salud,
educacion, derechos, seguridad social, que
hacen a la vida de una persona y que contri-
buyen a que puedan desarrollar una vida ple-
na’”, concluyen.

Este nuevo paradigma médico provoca un
cambio radical que requiere de la tecnologia y
especialmente en genética para mejorar la vi-
da de estos pacientes. Los resultados obligan
a nuevas consideraciones éticas, agudizando
el pensamiento critico médico y, esencialmen-
te su humanismo.

Los escasos conocimientos especializa-
dos generan retrasos en el diagnéstico lo que
dificulta la investigacion, que a su vez como
circulo vicioso, torna muy dificil desarrollar
terapéuticas eficaces para tratarlas e impide
mejorar la calidad de vida de pacientes con
estas enfermedades en todo el mundo.

El diagndstico requiere investigacion: for-
mulacion de hip6tesis, metodologias para la
confirmacion o exclusién de las hipétesis y de
otros procesos que permitan aportar elemen-
tos para el tratamiento. Es en esta biusqueda
de diagnésticos precisos para cada pacien-
te, que los médicos del Hospital de Nifios y
esta Revista, muestran el ingenio y el placer
de la transmision de sus saberes, dudas e in-
quietudes.

En futuros capitulos se intentara difundir
estas enfermedades, considerando que el
hospital cuenta con historia para este desafio
y la experiencia indescifrable de muchos de
sus profesionales, que aplican para ello me-
todologias accesibles, incluso la “pensante”.
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