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Francesc Palau: “el impacto de las enfermedades raras en
las poblaciones y los sistemas de salud es enorme”

o El ultimo libro de la coleccion ‘¢Qué sabemos de?’ da a conocer unas patologias
que, en conjunto, afectan a 26 millones de personas en Europa

e Prologado por la Fundacion Isabel Gemio, Enfermedades raras explica los
avances en la investigacidn y atencion sanitaria de estas afecciones
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y los sistemas de salud es enorme, algo que a menudo se subestima”, explica el médico y
genetista. “El contraste entre los bajos datos epidemioldgicos de la poblacion afectada y su
elevada diversidad y heterogeneidad, nos pone ante la paradoja de la rareza: las
enfermedades son raras, pero los pacientes con enfermedades raras son muchos”.

La distrofia muscular de Duchenne, la fibrosis quistica o la esclerodermia son solo tres de las
6.172 enfermedades raras descritas hasta la fecha. Debido a su cronicidad, complejidad y la
necesidad de una mayor atencién sanitaria, los recursos que consumen son muy elevados. “Por
ejemplo, en el Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona donde trabajo, el conjunto de pacientes con
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una enfermedad rara —un 9,4% del total— consume el 35% del presupuesto hospitalario. El gasto
global de los pacientes con enfermedades raras multiplica por cinco el gasto de pacientes
atendidos con otras patologias mas comunes”, afirma Palau.

Se estima que alrededor del 72% de estas afecciones tienen origen genético. La razén
primaria es la presencia de variantes en un gen, mutaciones, que producen una alteracion del
proceso fisioldgico en el individuo. De ahi la importancia de conocer cémo se heredan esos
caracteres, ya que la enfermedad rara genética no afecta solo al paciente sino al conjunto de la
familia.

El libro hace especial hincapié en la atencion médica que deben recibir los pacientes, porque
se requiere una estructura clinica que aune servicios multidisciplinarios, atencién
personalizada, investigacidn en los terrenos del diagndstico y la terapia y participacion activa
del paciente y la familia. Asimismo, expone las dificultades para diagnosticar una enfermedad
rara, un proceso a menudo largo y tedioso. “En muchas ocasiones hablamos de que no hay
enfermedades sino personas enfermas que padecen una enfermedad de una manera Unica,
individual, en funciéon de muchos factores que influyen en su aparicién y desarrollo”, sefiala el
autor.

Medicamentos huérfanos

El escenario también es problemdtico en lo relativo al tratamiento. Solo un pequeiio
porcentaje de enfermedades raras dispone de medicamento curativo o que modifique de
modo sustancial el proceso de la patologia, y con ello la vida de la persona. Sin embargo, las
expectativas son positivas: junto a los medicamentos farmacoldgicos, se esta trabajando, entre
otras, en terapias con herramientas de edicién genética y en nuevas aproximaciones basadas
en la inmunoterapia.

Ademas, desde la Unidn Europea se impulsa la investigacién y desarrollo de medicamentos
huérfanos, farmacos o terapias destinados al diagndstico, prevencion y tratamiento de
enfermedades raras en los que la industria farmacéutica tiene poco interés porque solo
podrian aplicarse a una pequefa cantidad de pacientes. “En el periodo de 2001 a 2019 menos
del 10% de los farmacos o terapias designados como huérfanos estan finalmente disponibles
para su uso terapéutico”, ilustra Palau. “En este contexto, sigue siendo fundamental la
investigacién y el compromiso de financiacidn, no solo publica por los estados y estructuras
supranacionales como la Unidn Europea, sino también la financiacién privada”, afiade.

Investigar sobre enfermedades raras y conocer mejor las comunes

La investigacion biomédica es el camino para cambiar el futuro de las personas afectadas por
una de estas patologias, pero también para esclarecer el complejo modo de enfermar del ser
humano. “Actuaciones sobre las enfermedades raras son también acciones que nos ayudan a
conocer y enfocar mejor las enfermedades comunes”, apunta Palau.
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El interés por las enfermedades raras en las dos ultimas décadas ha ido aumentando por el
empuje de los propios afectados. En Espafia hay muchos grupos de investigacion y médicos
que trabajan en dar respuestas cientificas y asistenciales. Ademds, en el terreno cientifico
existe el Centro de Investigacién Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), “una
red de primera magnitud compuesta por 62 grupos de investigacién que fomenta y lleva a
cabo investigacién traslacional, conectando la pregunta clinica con la respuesta en el
laboratorio y vuelta al paciente”, aclara el investigador.

Enfermedades raras es el nimero 115 de la coleccién de divulgacién ‘¢Qué sabemos de?’
(CSIC-Catarata). El libro puede adquirirse tanto en librerias como en las paginas web de
Editorial CSICy Los Libros de la Catarata. Para solicitar entrevistas con el autor o mas
informacidn, contactar con: carmen.guerrero@csic.es (915680043).

Sobre el autor

Francesc Palau es médico pediatra y genetista. Dirige el Servicio de Medicina Genética vy el
Instituto Pedidtrico de Enfermedades Raras del Hospital Sant Joan de Déu. Es consultor del
Hospital Clinic, profesor de la Universitat de Barcelona y profesor de investigacion del CSIC. Ha
sido director cientifico del CIBER de Enfermedades Raras. Sus lineas de investigacidon se
centran en la genética, la fisiopatologia y la terapéutica de los trastornos neuromusculares y
del neurodesarrollo.
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