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RESUMEN

La definicion estandar de enfermedad no es apli-
cable a las enfermedades raras, entre otras, por las
siguientes razones: a) Existe una dificultad notable
a la hora de clasificar estas enfermedades, b) Pre-
sentan inconvenientes metodolégicos importantes
cuando se investiga con muestras tan reducidas de
sujetos, y c) Existe una variabilidad significativa de
sintomas clinicos que dificulta el diagnéstico. Las
enfermedades raras forman un conjunto amplio y
variado de trastornos que afecta a un reducido nu-
mero de personas. Mayoritariamente son genéticas,
hereditarias, graves, incurables, degenerativas y con
alta tasa de mortalidad. Un porcentaje alto cursa con
retraso mental y alteraciones severas en el lenguaje
y la cognicién. La calidad de vida suele estar com-
prometida con pérdida de autonomia y representa
una carga socio-sanitaria para las familias y el Esta-
do, por ello se hace imprescindible la atencién biop-
sicosocial, con la integracién del/la trabajador/a so-
cial en las distintas fases de la intervencion.
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ABSTRACT

The standard definition of disease does not apply
to rare diseases for the following reasons: a) there
is a notable difficulty in classifying these diseases, b)
there are significant methodological disadvantages
in investigating small samples of subjects, and ¢)
there is a significant variability of clinical symptoms,
which makes diagnosis difficult. Rare diseases are
a broad and varied group of disorders that affect a
small number of people. Most of them are genetic,
hereditary, serious, incurable, degenerative and
with a high mortality rate. A high percentage pre-
sents mental deficiency and severe disorders in lan-
guage and cognition. Quality of life is often related
to loss of autonomy and represents a socio-sanitary
burden for families and the State. Therefore, biop-
sychosocial care is essential together with the inte-
gration of social workers in the different stages of
intervention.
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INTRODUCCION

Las llamadas enfermedades raras (ER) represen-
tan un problema de salud publica. No consta, a nivel
mundial, una tnica definicion aceptada de enferme-
dades raras. La mayoria de ellas son desconocidas
por la ciudadania, afectan a menos de 5 de cada
10.000 personas vivas y por eso se denominan ra-
ras. Algunas son frecuentes en una parte del mundo
pero infrecuentes en otras partes. Como es facil de
imaginar, hay ER que afectan a un reducido numero
de personas en el mundo, pero de manera conjun-
ta aquejan a mas de 30 millones de ciudadanos de
la UE (Eurordis, 2008) y a un numero similar en
EEUU (NORD, 2010) y América Latina, lo cual les
convierte en una de las patologias mas frecuentes.
La red epidemiologica de investigacion en enferme-
dades raras (REpIER) incorpor6 a la definicion la
presencia de al menos una de las siguientes caracte-
risticas: escaso conocimiento etiologico, cronicidad,
falta de tratamiento curativo o de baja accesibilidad,
importante carga de enfermedad o limitacion de la
calidad de vida.

En muchos casos la causa exacta de la enferme-
dad es desconocida. En otros, se debe a mutaciones
de un gen unico (Espinos & Palau, 2008; Palau &
Espinos, 2009). Los genes no son los tnicos cau-
santes de ER. Los factores medioambientales, como
la dieta, el tabaco o la exposicion a ciertos agentes
quimicos juegan también un papel importante en su
aparicion. Entre las enfermedades raras relacionadas
con factores medioambientales hay algunas formas
de anemia causadas por dietas deficientes en vitami-
nas o por algunas medicaciones (Posada, Martin, Ra-
mirez, Villaverde & Abaitua, 2003). Las ER también
pueden ser inducidas por agentes infecciosos. En la
mayoria de los casos los sintomas de las enfermeda-
des raras aparecen al nacer o durante la infancia; en
otros casos, los sintomas se hacen visibles cuando
el individuo es ya adulto. Con frecuencia las ER no
tienen curacion y cerca del 30% de los nifos con en-
fermedades raras mueren antes de cumplir los cinco
anos, pero si se diagnostican de forma temprana y
son tratadas correctamente es posible mejorar tanto
la calidad como la expectativa de vida.

Identificar las causas, comprender la fisiopatolo-
gia y desarrollar tratamientos eficaces para los miles
de ER existentes en el mundo, es uno de los retos
mas formidables a los que se enfrenta la investiga-
cion biomédica en el siglo veintiuno. La tarea acu-
mula muchas dificultades que se concretan en las
siguientes: a) No existe una definicion precisa de ER
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en términos epidemiologicos, b) El sistema de clasi-
ficacion es demasiado laxo para muchas de ellas, c)
Los perfiles y caracteristicas de bastantes esta toda-
via por definir debido a la diversidad fenotipica; d)
Las investigaciones de algunas son muy escasas. Los
objetivos que nos plateamos son: en primer lugar,
dilucidar algunos de los aspectos mds problemati-
cos en cuanto a la naturaleza y caracteristicas de las
enfermedades raras; en segundo lugar, promover
el intercambio de informacion entre profesionales
y centros de investigacion; en tercer lugar, senalar
la necesidad de la integracion de el/la trabajador/a
social en los equipos de atencion a pacientes y fami-
liares, asi como la definicion de los roles y compe-
tencias de los/las mismos/as; y en cuarto lugar, sen-
sibilizar y concienciar a las comunidades cientifica
y profesional y asociaciones de pacientes sobre la
magnitud de este problema asi como sobre las difi-
cultades del diagnostico y tratamiento.

NATURALEZA

PROBLEMAS DE DEFINICION

La definicion general de enfermedad implica
una deficiencia de salud o un estado de funciona-
miento anormal. Se puede hablar, por ende, de una
condicion patologica de una parte, 6rgano o sistema
de un organismo resultante de varias causas, tales
como una infeccion, un defecto genético, o estrés
medioambiental que se caracteriza por un conjunto
de signos identificables o sintomas. En el terreno de
ER, nos encontramos con algunos problemas rela-
cionados con la definicion, la metodologia de clasifi-
cacion y las caracteristicas clinicas. Hasta hace poco
tiempo, la definicion de lo que es una entidad clinica
se basaba en el analisis de las distintas evoluciones
clinicas; es decir, en variantes fenotipicas con pro-
nosticos diferenciados. Sin embargo, la aparicion de
la nueva medicina genomica viene produciendo una
proliferacion de hallazgos genéticos (mutaciones
puntuales de un gen o diferente expresion genoti-
pica) sobre la base de una supuesta diferencia del
fenotipo (Sanjurjo, Baldellou & Alddmiz, 2008). La
practica pediatrica en este milenio requerira un gran
conocimiento de los nuevos factores de morbilidad
(mutaciones ocasionadas por diversos factores), asi
como las alteraciones asociadas a los cambios socia-
les y de conducta (Haggerty, 1995). El problema es
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que en la mayoria de los casos no existe una com-
pleta conviccion de que podamos estar ante enfer-
medades con origenes y causas diferentes, aunque se
asume que cada uno de los hallazgos son sinonimos
de nuevas entidades clinicas (Petersen, 2006).

El segundo aspecto problematico es la metodolo-
gia para recoger informacion epidemiologica sobre
ER. El hecho de que sea dificil reclutar pacientes no
implica que los afectados por ER deban ser someti-
dos a ensayos precarios, con bajo poder predictivo,
o pobremente controlados (Llera, 2008). Con las
tecnologias de comunicacion existentes hoy en dia
y la disposicion de trabajar en red, los pacientes con
ER necesitan estudios clinicos aleatorios (Candia,
Letelier & Randa, 2006) y controlados por enferme-
dad y por esquema terapéutico que sirvan de apoyo
cientifico (Penaloza & Candia, 2004). De muy poco
sirve que se desarrollen varios estudios de grupos
aislados; la necesidad de estudios multicéntricos es
en estos casos esencial (Killen, Grady, Folkers &
Fauci, 2002; Lagakos, 2003). Los propios criterios
del manual de Clasificacion Internacional de Enfer-
medades (CIE-10) utilizados para la clasificacion
de enfermedades pueden no ser adecuados para ER
concretas por falta de especificidad, obligando a cla-
sificarlas en la categoria de “otras”. Ademas, muchas
de estas enfermedades pueden no presentarse en el
momento del nacimiento sino durante el primer o
segundo ano de vida, por lo que seria necesario ha-
cer estudios de seguimiento desde el momento de
nacimiento para conocer la auténtica prevalencia.
Segun la base de datos The Orphanet (2010), de las
5,863 ER que es posible identificar clinicamente,
solo 250 tienen un codigo en CIE-10. Es necesaria,
por ende, una clasificacion y codificacion apropiada
de todas las enfermedades poco comunes para dar-
les la visibilidad y el reconocimiento necesarios en
los sistemas sanitarios nacionales (Sanchez & Gar-
cia, 2008).

A los problemas de definicion y metodologia, se
anaden otros de cardcter clinico no menos preocu-
pantes. Se trata de enfermedades de dificil diagnosti-
co, graves, cronicas y con un alto grado de invalidez
(Sanchez & Garcia, 2008; Zurynski, 2007). Los re-
trasos diagnosticos contabilizados en afos (no tole-
rados en patologias frecuentes), el desconocimiento
médico de la evolucion y prondstico, la dificultad
para probar hipotesis (debido a la imposibilidad de
obtener muestras adecuadas) (Lilford, Thornton &
Braunholtz, 1995), eran y siguen siendo, entre otras,
las claves que hicieron nacer el concepto inglés de
“Rare Diseases”, (The Orphan, 1983) que en otros
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paises se han denominado enfermedades huérfanas.
En Espana, tras un prolongado debate entre socieda-
des cientificas y asociaciones de afectados se consen-
suo la denominacion de ER, si bien otros términos
como el de infrecuentes, minoritarias, poco comu-
nes o de baja prevalencia definirian el problema de
igual manera (Nogales, 2004; Gonzdlez, Lozano &
Garcia, 1998).

El término «ER» se introdujo en la década de los
80" cuando diversos autores llamaron la atencion,
especialmente en el campo de las enfermedades me-
tabolicas hereditarias, sobre los problemas comunes
que presentaban estos trastornos poco frecuentes,
aun manifestando una gran diversidad entre ellos
(NORD, 2005). Las ER son un problema de salud y
de interés social. A pesar de la baja prevalencia, en
la mayoria de los casos se trata de trastornos inve-
terados y complicados, que aparecen unos de forma
temprana y otros en la edad adulta. Este cuadro de
trastornos confiere a las personas que los padecen
unas caracteristicas comunes que hacen que pense-
mos en ellas como un colectivo social (Avellaneda,
Layola, Izquierdo, Guilera, Badia et al., 2007).

CONCEPTOS ASOCIADOS

Comprender las ER implica, para comenzar, acla-
rar tres conceptos asociados: “enfermedades poco
frecuentes”, “medicamentos huérfanos” y “enferme-
dades olvidadas”. Las enfermedades poco frecuentes
son aquellas enfermedades con peligro de muerte
o de invalidez cronica y baja incidencia, menor de
5 casos por cada 10.000 habitantes (Decision N°
1295/1999/EC; Posada, Martin, Ramirez, Villaverde
& Abaitua, 2008). No se conoce el namero total de
afectados por este tipo de enfermedades; sin embar-
go, existen estimaciones aproximadas de diversos
organismos internacionales de América y Europa. La
Organizacion Europea para ER, EURORDIS (2008),
estima que en la Union Europea las ER afectan a en-
tre el 6% y el 8% de la poblacion, es decir, a entre 24
y 36 millones de individuos. En Espana, los datos
de la Federacion Espanola de ER, FEDER (2010),
apuntan que estas enfermedades afectan alrededor
de tres millones de personas.

Algunas fuentes recientes (La Vanguardia,
28/02/2010) plantean que existen alredor de 7000
ER, de las cuales el 80% son de origen genético y
se calcula que en Estados Unidos existen entre 10 y
20 millones de afectados. De la mayoria de ER exis-
te escaso conocimiento y poca informacion, lo que
origina retraso o falta de diagnostico, y terapéutica
problemidtica, compleja o inexistente (Steiner, 2005;

13



ANIBAL PUENTE-FERRERAS ® M ? José BARAHONA-GOMARIZ ® M? PAz FERNANDEZ-LoZANO

Griggs, Batshaw, Dunkle, Gopal-Srivastava, Kaye et
al., 2009). Estudios por parte de la Organizacion
Nacional de los Estados Unidos para ER (NORD,
2005) observaron que para un tercio de los afecta-
dos fueron necesarios entre 1 y 5 anos para llegar a
un diagnostico correcto, y que el 15 % estuvo sin
diagnosticar durante seis o mds afos.

La utilizacion del criterio de prevalencia para de-
finir una enfermedad como rara representa un pro-
blema al no existir estandarizacion internacional de
normas sobre el punto de corte a emplear en la tasa
de prevalencia y, ademads, es frecuente que no existan
estudios epidemiologicos de muchas de estas enfer-
medades. También existen dificultades para utilizar
herramientas como los registros de enfermedades.
En Espana, aunque escasos, existen algunos regis-
tros sanitarios con informacion que identifican las
carencias de ciertas areas tematicas (Consejeria de
Sanidad y Dependencia Junta Extremadura, 2009;
FEDER, 2002). Algunos autores consideran que es
necesario continuar los esfuerzos para mejorar la in-
formacion disponible sobre ER (Zurriaga, Martinez,
Arizo, Sanchez, Ramos, Garcia et al., 20006).

La falta de registros adecuados impide realizar
una valoracion cuantitativa del problema con abso-
luta objetividad. Hay que tener presente que todos
y cada uno de nosotros es, estadisticamente hablan-
do, un portador entre 6 y 8 anormalidades genéticas,
que son, generalmente pero no siempre, recesivos
en su transmision (Palau, 2010). Estas anormalida-
des comunmente no tienen consecuencias, pero si
dos individuos portadores de la misma anormalidad
genética tienen hijos, estos pueden verse afectados.
Estar afectado por ER supone padecer desde el naci-
miento o desde muy corta edad una enfermedad cro-
nica, severa y progresiva que genera un grado varia-
ble de discapacidad sensorial, motora o intelectual,
para la que no se suele disponer a corto plazo de
ningun tratamiento curativo y de la que con dema-
siada frecuencia, resulta dificil obtener informacion
(Avellaneda et al., 2007).

Un “medicamento huérfano” es aquel que, sien-
do de elevado interés terapéutico y cientificamente
viable, no estd disponible para atender problemas de
salud en un paciente y que posee una o ambas de las
siguientes caracteristicas: no se comercializa (como
producto industrializado) en el ambito nacional
y/0 no esta oficialmente aprobado su uso (indica-
cion) para el problema de salud especifico (Fontana,
Uema & Mazzieri, 2005). La comercializacion es un
punto importante puesto que mas del 90% de los
medicamentos comercializados provienen de la in-
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dustria farmacéutica, la cual antes de invertir en I+D
de una nueva terapia, debe calcular si podran recu-
perar mediante ventas dicha inversion. Los organis-
mos competentes y la industria farmacéutica debe-
rian comprometerse a asegurar el acceso equitativo
a los tratamientos y a establecer iniciativas de dispo-
nibilidad de los mismos (Decision Union Europea,
Comision de Regulacion, [EC] N° 141/2000).

La situacion de un medicamento huérfano hace
en si misma que productos muy necesarios para
pequenos colectivos afectados sean abandonados
en el olvido (Martinez, 2001). Consciente de ello,
la UE aprob6 un Reglamento (CE, N° 1901/2006)
donde definio legalmente los requisitos que debia
cumplir un medicamento para obtener la declara-
cion de huérfano: a) Que se destine a establecer un
diagnostico, prevenir o tratar una enfermedad que
afecte a menos de 5: 10.000 casos; b) Que se destine
al tratamiento de una enfermedad grave o que pro-
duzca incapacidades y cuya comercializacion resulte
poco probable sin medidas de estimulo. Los criterios
para que un medicamento reciba la calificacion de
medicamento huérfano, segiin paises, son: a) Es-
tados Unidos: util para tratar una enfermedad con
menos de 200,000 pacientes/aino, correspondiente a
una prevalencia de 7,5: 10,000 habitantes; b) Japon
menos de 50,000 pacientes/aino, correspondiente a
4: 10,000 habitantes; ¢) Australia: menos de 2,000
correspondiente a 1,1: 10,000 habitantes; d) Union
Europea: 5,0: 10,000 habitantes, correspondiente a
185,000 pacientes/ano.

El criterio de dar en exclusividad de mercado a
un medicamento huérfano para incentivar a la in-
dustria farmacéutica a la inversion en este tipo de
tratamientos se estd aplicando desde 1983 en Esta-
dos Unidos tras la aprobacion de The Orphan Drug
Act (1983), y se puede afirmar que ha sido la pieza
clave del éxito de la norma ya que desde entonces la
proliferacion de medicamentos huérfano no ha de-
jado de crecer y se han beneficiado mas de 8 millo-
nes de americanos, de los cuales 1 millon son ninos.
Pero no hay que olvidar que el verdadero motor de
la industria farmacéutica han sido las asociaciones
de afectados, el colectivo que sufre este tipo de en-
fermedades, que en su mayoria son de gran padeci-
miento y coste y al que se le une la incertidumbre
del desconocimiento por el mundo médico y la es-
casez de otras personas que los padecen (Fishman
& Porter, 2005).

Por enfermedad olvidada debemos entender
aquella enfermedad que esta olvidada por la indus-
tria farmacéutica; como no es una prioridad para la
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salud publica se realiza poca investigacion para esta
enfermedad. Las enfermedades olvidadas no son por
tanto ER. Las enfermedades huérfanas incluyen tan-
to las ER como las enfermedades olvidadas. “Estan
huérfanas” de atencion por parte de la investigacion
y de interés del mercado, asi como de las politicas
de salud publica. La atencion farmacéutica deberia
brindar un marco adecuado para planificar el sumi-
nistro desde una doble perspectiva, orientada tanto
al medicamento como al paciente. La dispensacion
activa, la educacion sanitaria, la promocion del uso
racional de medicamentos y el seguimiento son ser-
vicios clinicos de atencion farmacéutica que puede
recibir y utilizar el paciente que necesita un medica-
mento huérfano (Planas & Lagos, 2003).

Salomone (2007) senala que unicamente 13 de
los 1.223 farmacos desarrollados desde 1975 se des-
tinan a enfermedades de las llamadas ‘olvidadas’. Las
“enfermedades olvidadas” son aquellas enfermeda-
des infecciosas frecuentes en los paises subdesarro-
llados, pero poco frecuentes en nuestro medio. § Por
qué se denominan ‘olvidadas™? ;Es solo cuestion de
invertir mds dinero en investigar sobre ellas, o hay
mas factores en juego? Varios articulos abordan el
problema (Aronson, 2006; Haffner, Whitley & Mo-
ses, 2002; Joppi, Bertele & Garattini, 2006) y una
de las conclusiones a que llegan es que falla el pro-
ceso de extrapolacion de los resultados de la inves-
tigacion académica a farmacos concretos. También,
basandose en encuestas a expertos de varias areas,
se propone un modelo para estimar el éxito de las
biotecnologias aplicadas a la salud en el Tercer Mun-
do. Los analistas plantean que se podria conseguir
mucho mas en este terreno si se revisaran algunos de
los modelos de actuacion tradicionales en la investi-
gacion en universidades y centros publicos.

Una via para abordar el problema es reconsiderar
qué se entiende por un resultado de investigacion
exitoso. Ginsberg y Spigelman (2007) en un trabajo
sobre el desarrollo de farmacos contra la tuberculo-
sis, resaltan que en la cultura actual no se premia el
esfuerzo por parte de los investigadores para acer-
car sus resultados a la clinica, porque es un trabajo
que no genera publicaciones en revistas cientificas
de prestigio. También se cuestiona la naturaleza
competitiva de la investigacion académica y del sis-
tema de recompensa basado en publicaciones que
puede conducir a una innecesaria duplicacion de
esfuerzos, y dificulta el intercambio de informacion
cientifica. Las universidades y centros publicos de
investigacion deberian revisar la politica de paten-
tes. En varias universidades, como la Universidad
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de California (Berkeley, EEUU), ya se ha producido
un cambio de politica sobre hallazgos que implican
fines humanitarios.

Por todo lo anteriormente expuesto, sefialamos
que la realidad que se pretende abarcar con el tér-
mino ER requiere una definicion amplia y operativa
para la medicina y la sanidad del siglo XXI (Sanchez
& Garcia, 2008) que contemple los diversos aspectos
que se ven alterados en quien padece una enferme-
dad de este tipo. En este sentido, la definicion ha de
contemplar las ER como un conjunto amplio y varia-
do de trastornos que se caracterizan por afectar cada
una de ellas a un numero reducido de personas, ser
cronicos y discapacitantes, presentar una elevada tasa
de morbi-mortalidad y para los cuales los recursos te-
rapéuticos son, en general, limitados. Sin embargo,
hay muchas enfermedades comunes que también son
cronicas e invalidantes, tienen una alta tasa de mor-
bilidad y mortalidad, y no siempre disponen de un
arsenal terapéutico que sea eficaz para la mayoria de
los pacientes. El estudio de ER es un reto y una opor-
tunidad para la ciencia y para el logro del bienestar de
los afectados y sus familias (Griggs et al., 2009).

CARACTERISTICAS

GENETICAS

E1 80% de las ER son genéticas, mayoritariamen-
te monogénicas que siguen las leyes de la herencia
mendeliana (Hamosh, Scott, Amberger, Bocchini,
Valle, McKusick, 2002). Esto significa que la cau-
sa primera subyacente es una mutacion genética en
los casos autosomicos dominantes, ligados al cro-
mosoma X y mitocondriales; y dos mutaciones en
los casos autosomicos recesivos (Scheuner, Yoon &
Khoury, 2004).

Un hecho propio de estas enfermedades es, pues,
que las personas enfermas muestran la expresion
clinica de mutaciones deletéreas que son comparti-
das por el conjunto de la poblacion. Esto es especial-
mente evidente para las mutaciones recesivas. Las
personas portadoras en heterozigosis de una tnica
mutacion recesiva suelen ser sanas y desconocen su
condicion de portadoras a no ser que tengan un hijo
afectado con una pareja que también sea portadora
de una mutacion en el mismo gen. Y, sin embargo,
tales mutaciones recesivas no son algo propio de
ellos sino que estan compartidas con el subconjunto
de la poblacion (Brinkman, Dubé, Roulaeu, Orr &
Samuel, 2006).
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METABOLICAS HEREDITARIAS

El concepto de ER esta fuertemente asociado a
las enfermedades metabolicas hereditarias. Una de
las caracteristicas que comparte casi todas las ER
es que en general, son enfermedades hereditarias
que habitualmente se inician en la edad pediatrica
(Ministerio de Sanidad y Politica Social, 2009). Un
ejemplo de ER hereditaria es la Distrofia Muscular
de Duchenne. Se trata de una neuromiopatia (de-
generacion de los musculos) que afecta a todas las
etnias, siendo uno de los tipos mas frecuentes de
distrofia muscular. Existen otras variantes de distro-
fia, todas ellas con alteracion del volumen y peso de
un organo, caracterizadas por ser enfermedades he-
reditarias que comienzan en su mayoria en la edad
infantil. En general no se limitan a los musculos y
son enfermedades progresivas que terminan con
la muerte o con graves limitaciones. El ntimero de
ER hereditarias es muy amplio y a titulo de ejem-
plo podemos mencionar, entre otras, las siguientes
enfermedades: Creutzfeldt Jakob, Insomnio Fami-
liar Fatal, Hipoplasia Dérmica, Cistinuria, Hunter,
Fabry, X-Fragil, Ela, Fibrosis Quistica, Variantes de
Porfiria, Huntington, Variantes de Ictiosis, etc. (Iz-
quierdo & Avellaneda, 2004).

Una caracteristica propia de las enfermedades
monogénicas es el riesgo que hay de recurrencia fa-
miliar, variable segun el tipo de herencia, pero siem-
pre elevado, pudiendo oscilar entre el 25% y el 50%
en cada gestacion. En algunos casos, como son las
malformaciones o defectos congénitos que tienen un
componente genético no mendeliano, este riesgo de
recurrencia es menor y, aunque en muchas ocasio-
nes no se puede establecer bien, los datos empiricos
que se conocen indican que no siendo tan alto como
el riesgo mendeliano sigue siendo mayor que el de
la poblacion general. La causa genética y el riesgo de
recurrencia requieren que pacientes y familias ten-
gan acceso a servicios de diagnostico genético y de
consejo genético (Seligman & Darling, 1997).

TRATAMIENTOS TERAPEUTICOS

Las opciones terapéuticas son escasas y poco efi-
caces. El desarrollo de medicamentos huérfanos pre-
senta aspectos y complicaciones propios que convie-
ne destacar, siendo el mayor desafio la obtencion de
evidencia suficiente sobre la efectividad y la seguri-
dad de estos farmacos o terapias en quienes padecen
una ER. En los ensayos clinicos podemos detectar
varios problemas, siendo uno de los mas significa-
tivos, el reclutamiento de pacientes con diagnosti-

16

co correcto y en nimero adecuado. En general, no
existen remedios para curar ER. Actualmente sélo
existen tratamientos disponibles para manejar los
sintomas y los pocos que existen se orientan a mo-
dificar la evolucion de la enfermedad. Del total de
ER, solo 50 dispone de un tratamiento apropiado a
su patologia, segin A. Villegas del Hospital Clinico
San Carlos de Madrid.

Un tratamiento genérico para muchas ER es la fi-
sioterapia, que aunque no cura, puede prevenir y so-
bre todo mejorar las condiciones de salud y de vida
de muchas personas con ER a través de una amplia
gama de tratamientos fisioterapéuticos, como la ma-
soterapia, el ejercicio terapéutico, la magnetoterapia
o la electroterapia, entre otros, como lo senala P. Bo-
rrego, presidente del Consejo General de Colegios
de Fisioterapeutas de Espana. Estas terapias benefi-
cian principalmente las ER de tipo neuromuscular,
posturales y neuromotoras. Ademds también mejora
el estado de pacientes con alteraciones congénitas
y morfologicas. Se ha comprobado cientificamente
que benefician aspectos relacionados con la piel y
el pulmon. Los tratamientos fisioterapéuticos se en-
cuadran dentro del servicio asistencial de estas en-
fermedades, por lo que hay que facilitar el acceso
de las personas con ER a la fisioterapia de manera
uniforme en toda Espana, siempre y cuando éstas
sean tratables.

DiVERSIDAD

Existe un gran ndmero y amplia diversidad de
desérdenes y sintomas, que varian no sélo de en-
fermedad a enfermedad, sino también dentro de la
misma enfermedad. La misma condicion puede te-
ner manifestaciones clinicas muy diferentes de una
persona afectada a otra. Para muchos desordenes,
hay una gran diversidad de subtipos de la misma
enfermedad. Las ER afectan de manera distinta a
los pacientes en sus capacidades fisicas, habilidades
mentales y en sus calidades sensoriales y de compor-
tamiento. Muchas minusvalias pueden coexistir en
una persona determinada, y ésta es definida enton-
ces como paciente con minusvalias multiples. La va-
riabilidad geografica de las enfermedades infeccio-
sas, claramente relacionadas con factores historicos,
sociales y ambientales, muestran la paradoja de que
algunas de ellas son muy frecuentes en paises del
tercer mundo mientras que son de baja frecuencia
para el mundo occidental.

El reconocimiento de la heterogeneidad genética
y alélica, asi como la variabilidad fenotipica o cli-
nica de ER es un hecho perfectamente contrastado
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(Palau, 2010). Un ejemplo de esta heterogeneidad,
como se ha mencionado, son las mutaciones del gen
de la distrofina que pueden producir fenotipos muy
variables que van desde la forma clasica grave de la
distrofia muscular de Duchenne, a cuadros mas se-
veros como la distrofia muscular de Beckeroel (Es-
pinos & Palau, 2008). Otro ejemplo que demuestra
la gran heterogeneidad nosologica y fisiopatologica
son los trastornos del sistema neurosensorial como
las hipoacusias congénitas. En efecto, hay muchos
ejemplos que ilustran la variabilidad en la penetran-
cia, expresividad y gravedad de la enfermedad entre
los portadores de mutaciones, incluso en miembros
de una misma familia, fenémeno que apunta hacia
la existencia de factores genéticos adicionales o ge-
nes modificadores (Claramunt, Pedrola, Sevilla, Lo-
pez, Berciano et al., 2005). Estos ejemplos indican
que los trastornos monogenéticos, minoritarios en
su frecuencia, al igual que las entidades complejas
comunes, pueden reflejar un continuo en su distri-
bucion fenotipica (Palau, 2010).

GRAVEDAD

Otra caracteristica se refiere a la diferencia am-
plia en términos de gravedad. En términos estadis-
ticos, la esperanza de vida de los pacientes de ER se
reduce significativamente. La mayoria de ER es de
origen genético. Segun la literatura médica existen
estimaciones (Asociacion Sierra Solidaria, 2009) de
los mecanismos genéticos participantes: 26,6% son
autosomicas dominantes; 28,19% autosomicas recesi-
vas; 7% ligadas al cromosoma X; y 10% se transmi-
ten de diversos modos. Otras ER, sin embargo, son
causadas por infecciones (bacteriales o viricas), o
alergias, o se deben a causas degenerativas, prolificas
o teratogénicas (productos quimicos, radiaciones,
etc.) (28,3%). Algunas son derivadas de mutacion
de novo gen o de una anormalidad cromosomica.
Pero para la mayoria de las ER, los mecanismos etio-
logicos son todavia desconocidos debido a la falta
de investigacion para encontrar la fisiopatologia de
la enfermedad.

El peso de los factores genéticos representa un
grave problema debido a la imposibilidad actual de
revertir el curso de la enfermedad y sus graves con-
secuencias. Una de las consecuencias tiene que ver
con la esperanza de vida: el 37, 5% presenta una es-
peranza de vida normal o casi normal; 25,7% suele
morir antes de los 5 anos; y 36,8% ve reducida su
esperanza en funcion de la gravedad, penetrancia y
tipo (infantil, juvenil o adulto) de la enfermedad.
Estas estimaciones fluctian en funcion de las fuen-
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tes de informacion y los cambios constantes que se
suceden segun los progresos cientificos para cada
una de las enfermedades.

Las ER afectan a la capacidad fisica, mental, habi-
lidades, comportamientos y capacidades sensoriales,
y generan discapacidad. Varias discapacidades a me-
nudo coexisten, con muchas consecuencias funcio-
nales. Estas discapacidades aumentan la sensacion
de aislamiento y son una fuente de discriminacion y
de dificil acceso educativo, profesional y social, asi
como de oportunidades. El 75% de ER afecta a ni-
nos y ninas en su cuidado y la busqueda de atencion
especializada, recayendo en un 70 % en sus madres,
imposibilitandolas su desarrollo profesional y perso-
nal (Asociacion Sierra Solidaria, 2009).

EXPRESION DE LA ENFERMEDAD

Existe también una gran diversidad en la edad
de aparicion de los primeros sintomas de ER. Los
sintomas de algunas ER pueden aparecer en el mo-
mento de nacimiento o durante la primera infancia.
Ejemplos de estas son la Atrofia Espinal Infantil, la
Neurofibromatosis, la Osteogénesis Imperfecta, la
Cardioplastia, o el sindrome Rett. Otras son especi-
ficas de la edad adulta, mientras que muchas enfer-
medades que causan sintomas en la nifiez, es posible
que estos sintomas no se traduzcan durante anos en
un diagnostico de ER especifica. Algunos ejemplos
de ER adulta son: Huntington, Crohn, Charcot-Ma-
rie-Tooth, Esclerosis Lateral Amiotrofica, Sarcoma
de Kaposi o Cancer Tiroideo (Fundacion Geiser,
2010).

Finalmente, conviene destacar como algo ca-
racteristico que determinadas condiciones relativa-
mente comunes pueden ocultar ER subyacentes, por
ejemplo, el autismo (en el Sindrome Rett, X- Fragil,
Angelman...) o la epilepsia (sindromes Shokeir, Fei-
genbaum Bergeron Richardson, Kohlschutter Tonz,
Dravet...). Para muchas condiciones descritas en el
pasado como deficiencia mental, paralisis cerebral,
autismo o psicosis, ahora se sospecha o se ha des-
crito un origen genético. De hecho, una enfermedad
rara puede estar enmascarada en una multitud de
otras condiciones, lo que puede conducir a un diag-
nostico equivocado.

LA NECESIDAD DE LA ATENCION BIOPSICOSOCIAL: LA INTE-
GRACION DEL/LA TRABAJADOR/A SOCIAL Y EL RECONOCI-
MIENTO DE SUS ROLES Y COMPETENCIAS

Las ER, tomadas como conjunto, son enfermeda-
des cronicas con etiologia organica o funcional, con
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frecuencia degenerativas que obliga tanto al enfermo
como a su entorno a modificar su vida y, requieren
cuidados especializados y prolongados._Producen,
con frecuencia, discapacidad y dependencia en las
personas afectadas. Las ER, como enfermedades
cronicas, requieren de una atencion persistente,
ya que “impacta sobre la vida fisica, emocional y
social del paciente” (Mizrahi & Davis, 2008, pag.
289).

Una caracteristica comun, pero externa a la
propia etiologia y evolucion de la enfermedad
diagnosticada como rara, es la dispersion geogra-
fica de las personas afectadas, aun en un mismo
territorio geografico, como puede ser un pais, por
ello, a la escasa prevalencia se anade la dispersion
como elemento que dificulta la situacion de los
y las pacientes en relacion a su atencion y segui-
miento.

El Trabajo Social (TS), es una disciplina y pro-
fesion que forma parte de las llamadas “de ayuda”
pero, como rasgo diferenciador, el TS se dirige a
las interacciones de los individuos con su entor-
no, con su medio social, a la observacion integral
de la persona en situacion, y es, precisamente, so-
bre este rasgo donde se apoya la necesidad de la
integracion de los trabajadores sociales en la in-
tervencion con los pacientes de ER ya que no solo
la enfermedad afecta al individuo enfermo sino
también en/a sus interacciones con su entorno, de
manera directa a sus familiares quienes facilitan
los cuidados y a quienes también hay que cuidar
pero, también, a otros sistemas como trabajo/estu-
dio, economia, relaciones sociales, vivienda/terri-
torio residencial, ocio o red formal. Las personas
afectadas por ER requieren de la valoracion, pla-
nificacion de la intervencion, seguimiento y eva-
luacion biopsicosocial.

Senalamos la atencion biopsicosocial, como
superacion de la hasta ahora centrada en la en-
fermedad, atencion exclusivamente médica, y
sin observar los aspectos sociales derivados de la
misma. Asi, proponemos una atencion centrada
en la persona y no en la enfermedad, donde la
valoracion integral, holistica, es realizada por un
equipo interdisciplinar, bien intrainstitucional o
bien interinstitucional, con especial atencion a la
pérdida de autonomia del paciente (discapacidad
y dependencia) y sus consecuencias (familiares,
economicas, laborales o educativas, afectivas/re-
lacionales, ).

En general, entendemos que la caracteristica
mas generalizada, que no unica, del TS en el am-
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bito de la salud, concretamente de las ER, es que
el tipo de intervencion es prestacional, asistencial,
es decir, la gestion y administracion de recursos,
que, como senalan Minahan y Pincus (1977), no
son valiosos en si mismos, son utiles si pueden
ser usados para resolver un problema o alcanzar
un objetivo, pudiendo ser los recursos tangibles
o intangibles, de uso directo o como medio para
obtener otro recurso. Esta caracteristica la senala-
mos como critica reflexiva de la intervencion de
los y las profesionales del trabajo social enmarca-
da, precisamente, en la ausencia de integracion en
los equipos, que no participacion, y en la falta de
reconocimiento de sus roles y competencias. Cri-
tica de construccion interna profesional derivada
de una causalidad externa.

El uso de recursos no queda limitado a los pro-
porcionados por los sistemas formales, por los sis-
temas de proteccion social, sino que también in-
cluyen a los denominados informales o naturales
pero, en este caso, nos centramos en los primeros,
en los recursos ofertados por los sistemas de pro-
teccion social que es donde de manera directa, por
pertenencia, o indirecta, por relacion, se encuen-
tra inserto el o la trabajador o trabajadora social.
Es en esta “relacion”, la interaccion del cliente
con el sistema formal, cuando podemos detectar,
como profesionales del TS, problemas que guian
parte de nuestra intervencion al ser objetivos de
nuestra practica. Asi, podemos encontrar situa-
ciones que se derivan en unos casos de la persona
y en otras de los recursos pero, en el caso que
nos ocupa, las ER, se reducen exclusivamente a
los problemas derivados del sistema de proteccion
social, que siguiendo a Pincus y Minahan (1973)
podemos concretarlos como:

1. Los recursos pueden no existir o no
existir en suficiente cantidad para pro-
porcionar un adecuado servicio para to-
das aquellas personas que los necesiten
2. Un recurso o servicio puede existir
pero no ser geograficamente, psicolo-
gicamente o culturalmente accesible a
aquellas personas que los necesitan

3. Un recurso necesitado puede existir
pero las personas no saben como usarlo,
especialmente si la obtencion de ayuda
requiere tratar con burocracias compli-
cadas

4. Incluso si las personas estan usando
uno o mds de los recursos del sistema
societal, hay acciones de estos sistemas
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que pueden crear nuevos problemas o
agravar los existentes

5. Si las personas estan vinculadas a mas
de un servicio estos pueden trabajar en
objetivos opuestos

Estas cinco dreas de problemas con respecto a
la “relacion” de los afectados de ER con los siste-
mas de proteccion social recogen las dificultades
expresadas por las organizaciones de enfermos
de ER: escasez o ausencia de recursos humanos,
economicos y materiales; la dispersion geografica
de los afectados por ER dificulta la accesibilidad
de los recursos disponibles; no hay coordinacion
y cooperacion entre los servicios usados por los
afectados.

Senalamos la informacion recogida por las or-
ganizaciones de afectados por ER y familiares por-
que ante la ausencia o escasez de respuesta de los
sistemas de proteccion social, el movimiento aso-
ciativo, y las redes de apoyo informal, “en todo el
mundo han jugado un papel importante en el desarrollo
de acciones orientadas a la mejora asistencial y de in-
vestigacion en las ER (...). En particular en la UE es
de resaltar el papel de apoyo organizativo y estratégico
que EURORDIS (European Organization for Rare Di-
seases) presta, de forma permanente, a las federaciones
y alianzas nacionales de todos los paises miembros”.
(Avellaneda et al., 2007, pags. 181-182).

Con la situacion expuesta proponemos una in-
tervencion biopsicosocial ejecutada en cualquiera
de las “fases” de la enfermedad, dentro del modelo
de gestion de caso.

La gestion de caso, como sefniala Rothman
(1991), es un medio para proporcionar un cuida-
do extenso y continuo a pacientes cronicos. En
este mismo sentido, Moxley define la gestion de
caso como “una estrategia a nivel del cliente para
proporcionar la coordinacion de los servicios huma-
nos, oportunidades y beneficios” (Huxley, 1993, pag.
368). El objetivo de la gestion de caso es asegurar
un cuidado continuo en o entre servicio/institu-
ciones/organizaciones en el tiempo, a través de la
participacion en un sistema coherente de todos
los servicios necesarios con las necesidades espe-
cificas, multiples y complejas de la persona. Asi,
la gestion del caso, la podemos entender como la
coordinaciéon de servicios humanos, siendo éste
un objetivo desde el nacimiento del TS observa-
do tanto en las Charity Organizations Societies
(COS) como en los Settlement Movements, como
refiere Hall et all (2002), la coordinacion en el ca-
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sework es una temprana conceptualizacion de la
gestion de caso.

El modelo de gestion de caso se revela como
una solucion para la fragmentada atencion, entre
los distintos profesionales y servicios, a los pacien-
tes de ER y sus familiares, en la coordinacion de
la atencion, los servicios y las responsabilidades.
Los principales componentes del modelo de ges-
tion de caso son: 1) valoracion de las necesidades
del cliente; 2) desarrollo de un plan de cuidado e
intervencion; 3) intervencion directa e indirecta;
4) monitorizacion y valoracion de los servicios; 5)
evaluacion y seguimiento, realizado por un equipo
interdisciplinar intra o interinstitucional.

Atendiendo a la diferenciacion respecto a la pro-
cedencia institucional de los servicios participantes
en la intervencion y de los profesionales, es decir
en funcion de la organizacion de los servicios, po-
demos definir dos modelos de la gestion de caso,
siguiendo la denominacion de Huxley (1993), el
modelo individual y el modelo de equipo.

En el modelo individual de gestion de caso los
servicios pueden ser intra o interinstitucionales
pero lo que lo define es que los servicios y profesio-
nales implicados en la intervencion con las perso-
nas afectadas por ER configuran un equipo ad hoc,
para esa persona y caso en concreto, con interven-
cion individualizada por parte de cada profesional
implicado. En el modelo de equipo de gestion de
caso se concreta en una atencion fundamentalmen-
te intrainstitucional y un equipo permanente para
el conjunto de personas y casos en atencion, reali-
zando una intervencion interdisciplinar en coope-
raciéon y coordinacion.

El papel del profesional del TS en el modelo de
gestion de caso es la atencion social a nivel micro y
macro, es decir, a la persona y sus interacciones con
su medio social, gestionando los recursos para el lo-
gro de los objetivos propuestos o la eliminacion del
problema(s) de las personas afectadas con ER pero,
como hemos indicado anteriormente, nos encon-
tramos con dificultades tanto en el sistema formal
como informal para encontrar recursos existentes
y accesibles para las necesidades especificas, mul-
tiples y complejas que tienen, que en el TS vienen
determinadas por el tipo de ER, la persona/pacien-
te, la vivencia de la persona/ paciente y su medio/
entorno.

La gestion de caso puede ser usada, como mani-
fiestan Rothman (1991), como una medida de pre-
sion sobre el sistema formal o societal para la toma
de conciencia de la situacion y la creacion de poli-
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ticas que den respuesta a estas necesidades ya que
son a la vez necesidades individuales y grupales.
Seria un instrumento para abogar por el paciente.

Con independencia de la institucion y el tipo de
intervencion que realice el trabajador o trabajadora
social en la atencion a pacientes de ER y familiares,
un rol clave del profesional del TS es la “defensa”
del cliente ante, como indican Schneider y Lester
(2001), sistemas injustos o no respondientes a las
necesidades. No podemos olvidar que desde el ori-
gen del TS, este se desarrolla en una doble direc-
ciéon complementaria, la causa y el caso o, como
tradicionalmente se ha denominado, la reforma y
la funcion, es decir, la atencion sobre la persona/
familia/grupo/comunidad y sobre la estructura. En
el caso de las ER, se concreta en el cliente/familia
del servicio/institucion/organizacion -caso/funcion-
y sobre el sistema formal o societal por su falta de
respuesta —causa/reforma-, como refiere Beckett
(2006) el apoyo de una casusa y la representacion
de un individuo o un grupo.

Analizando noventa definiciones del término
“defensa” en la literatura de TS, Schneider y Lester
(2001) la definen como la exclusiva y mutua repre-
sentacion de un cliente(s) o una causa en un forum,
intentando sistematicamente influir en la toma de
decisiones en un sistema no justo o no respon-
diente. Asi, tenemos una definicion clara, medible,
orientada a la accion y centrada en lo que uno hace
como defensa y no en los resultados.

Sosin y Caulum (2003) senalan que la defensa
es una de las actividades centrales del trabajador
o trabajadora social que la distingue, junto con el
énfasis en el individuo y el medio, de otras profesio-
nes de ayuda. La defensa es un intento de defender
un cambio en nombre de un cliente. En este mis-
mo sentido, Litzelfelner y Petr (1997) senalan que
la profesion de TS considera la defensa del clien-
te como una responsabilidad ética y una funcion
primaria de la practica del TS. Es una obligacién
profesional.

McLaunghlin (2009) recoge como muchos estu-
dios han explorado la conexion entre justicia social
y la defensa habiendo acuerdo, entre distintos auto-
res que la defensa es un poderoso instrumento para
retar a la injusticia social. En este sentido, Hoefer
(2006) define la defensa en TS como una parte de
la practica donde el trabajador o trabajadora social
realiza una accion de una forma sistematica y de-
cidida para defender o representar a nivel grupal,
organizacional o comunitario, para promover la
justicia social. Asi entendida, la defensa responde
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a la reforma ya que recoge la informacion, la ana-
liza y la devuelve en forma de “denuncia” siendo
el trabajador o la trabajadora social la voz del o los
afectadof/s.

Hemos reflejado el rol de “defensa” del trabajador
social por estar intimamente relacionado con la situa-
cion experimentada por las personas afectadas por ER
y recogidas por la organizaciones de afectados/as y fa-
miliares pero este no es unico rol de el/la trabajador/a
social, queremos destacar el de agente, mediador,
negociador, asesor, consejero, analista de politicas de
bienestar social e investigador, entre otros.

Todo lo anteriormente senalado debe partir de
una formacion especializada de los profesionales,
solo sabiendo “qué” podremos acercarnos al “cémo”
para mejorar la atencion bio-psico-social.

Para el “qué”, es decir, para la elaboracion del
juicio profesional, sugerimos el sistema de clasifi-
cacion PIE (Person-in- Enviroment) cuyos autores
lo justifican por la necesidad de usar descriptores
comunes, entre los/as trabajadores/as sociales en
la observacion e integracion de la relacion entre la
persona en/y su medio, es decir, la observacion de
la conducta humana como resultante de las fuerzas
intrapersonales e interpersonales en una interaccion
dinamica, con el reconocimiento expreso de las for-
talezas y debilidades (Karls & Wandrei, 1992). El
sistema PIE describe, clasifica y codifica los proble-
mas de la persona de acuerdo a su duracion, se-
veridad y habilidad de las personas para resolverlos
o hacerlos frente en la atencion a cuatro factores:
problemas de funcionamiento social, problemas del
medio, problemas de salud mental y problemas de
salud fisica, derivandose los dos ultimos del DSM y
del CIE. (Karls & Wandrei, 2001)

En definitiva, es un instrumento para recoger y
ordenar la informacion relevante que puede produ-
cir una valoracion comprensiva de los problemas de
las personas para la atencion biopsicosocial.

CONCLUSIONES

A pesar de las diferencias descritas en la red epi-
demiologica de investigacion en enfermedades raras
y la gran diversidad que presentan estas patologias,
existen una serie de rasgos comunes de gran signi-
ficacion para el conocimiento de la enfermedad y la
intervencion socio-sanitaria: a) Son enfermedades
mal conocidas, lo que origina falta de informacion
adecuada a los pacientes y sus familias y retrasos en
el diagnostico; b) Existe una notable falta de sensi-
bilizacion social respecto a estas patologias por el
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desconocimiento que hay en torno a ellas; ¢) En el
50% de los casos en los que se diagnostica una ER
el pronostico vital estd en riesgo; d) Un 80% de es-
tas enfermedades son de origen genético y la ma-
yoria se inician en la edad pediatrica; e) El 65% de
las patologias son graves, altamente discapacitantes,
afectan a la autonomia del paciente e implican un
déficit motor, sensorial o intelectual en la mitad de
los casos; ) Adolecen la falta de tratamiento efectivo
y de farmacos eficaces para la mayoria de ellas (pato-
logias huérfanas); g) Existe una gran dificultad para
realizar estudios epidemioldgicos, diagnosticos cli-
nicos, terapéuticos y cualitativos; h) Se requiere una
estrecha coordinacion entre todos los dispositivos
de atencion sanitaria; i) Las personas afectadas por
enfermedades raras necesitan medidas que atiendan
sus necesidades especiales en materia educativa, la-
boral y social, lo que representa un alto coste socio-
sanitario para el Estado y las Comunidades Auto-
nomas; j) Un alto porcentaje de pacientes cursan
con retardo mental, alteraciones del lenguaje y otras
discapacidades cognitivas; k) Carga social: el sufri-
miento de los pacientes y de sus familias se agrava
con la desesperacion psicologica, la falta de perspec-
tiva terapéutica, y ausencia o escasez de recursos so-
ciales que aporten una ayuda para la vida diaria; 1)
Incapacidad: la calidad de vida de los pacientes esta
comprometida con pérdida de la autonomia.

Una concepcion integral de las enfermedades ra-
ras debe contemplar todos los aspectos (prevencion
primaria, atencion precoz, asistencia integral, siste-
mas de informacion, formacion, investigacion, par-
ticipacion y coordinacion), que pueden y deben ser
abordados desde el Sistema Sanitario Publico con el
concurso de otras instituciones.

La atencion debe ser biopsicosocial dentro del
modelo de gestion de caso, dando asi respuesta a las
necesidades especificas, multiples y complejas de la
persona afectada por una ER y su entorno. La ges-
tion de caso no solo se debe centrar en la respuesta
a la necesidad individual, sino que ademads, debe ser
usada como instrumento de difusion para la toma
de conciencia sobre el problema/situacion del con-
junto de individuos, afectado por ER y sus familias/
cuidadores, para la creacion de politicas publicas sa-
nitarias y sociales.
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