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OPINION
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Enfermedades pocofrecuentes

@ A proposito de la conmemoracion
del Dia Mundial de las Enfermedades
Raras, quisiera recalcar la importan-
cia de que la sociedad tome concien-
cia delonecesario de informarse mas
sobre este tipo de patologias y derri-
bar algunos mitos respecto a ellas.

Muchos creen que las enfermeda-
des raras o poco frecuentes comien-
zan amanifestarse e identificarse des-
de el nacimiento de los pacientes. Sin
embargo, existen algunas patologias
de este tipo que recién se diagnosti-
can en edad adulta.

Estees el caso de la amiloidosis he-
reditaria por transtiretina y polineu-
ropatia (hATTR-PN), una enfermedad
genética que se caracteriza porlaacu-
mulacion de una proteina anormal,
llamada amiloide, en multiples 6rga-
nos, como el corazon, higado, sistema
nerviosa periférico, rifiones y tracto

digestivo, alterando su funcionamien-
to. Esta patologia se transimnite de ge-
neracion en generacion. Si el padre o
lamadre presenta la afeccion, cada hi-
jo tiene un 50% de probabilidad de
heredar la mutacion genética que la
provoca.

El diagnéstico es complejo yaque
sus sintomas pueden confundirse con
los de otras enfermedades, como la
diabetes tipo 2, por lo que se puede
llegar a demorar entre 3 y 6 anos. Los
sintomas de la hATTR-PN pueden in-
cluir infecciones urinarias recurren-
tes, diarrea y estrefiimiento, pérdida
de peso involuntaria, problemas ocu-
lares y de funcién renal, asi como sin-
drome del tiinel carpiano.

Debido a que se trata de una enfer-
medad neurologica gradual y discapa-
citante, es esencial un abordaje tera-
péuticotemprano yadecuado ya que,
de ignorar los sintomas, su avance es
progresivoy potencialmente mortal.

Por ello es fundamental generar
conciencia y visibilidad sobre las ca-
racteristicas de esta enfermedad enla
peblacién, ya que entre mds opartu-
nosea el diagnéstico y el inicio de un
tratamiento integral, los resultados se-
ran maseficaces y permitirn mejorar
la calidad de vida de los pacientes.
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