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Dia Mundial de las Enfermedades Raras,
Poco Frecuentes o Huérfanas (ERPOH)

Se estima que existen alrededor de 8.000 enfermedades raras en el mundo. Entre las patologias de este tipo se
encuentran: Neurofibromatosis, Sindrome Hemolitico Urémico Atipico (SHUa), Hemoglobinuria Paroxistica Noc-
turna (HPN), Neuromielitis Optica (NMO), Enfermedad de Fabry, Lupus Eritematoso Sistémico, Fibrosis Quistica,
Enfermedad de Gaucher, Angioedema Hereditario y Distonia generalizada, entre otras.

La Neurofibromatosis es una de las 8 mil enferme-
dades raras que existen en el mundo. Es un grupo de
trastornos genéticos en el que se forman tumores blan-
dos y carnosos de tejido nervioso (neurofibromas) bajo
la piel y en otras partes del cuerpo. Alejandro Andrade,
presidente de la Federacion Chilena de Enfermedades
Raras (FECHER), no es el unico caso con esta patolo-
gia que, como muchas otras, forma parte de las Enfer-
medades Raras, Poco Frecuentes o Huérfanas (ER-
POH), siendo una realidad que viven miles de pacien-
tes en Chile.

Una enfermedad poco frecuente se define como
aquella con una prevalencia de menos a 1 caso por
cada 2.000 habitantes. Pueden llegar a comprometer a
un 5% la poblacion, lo que significa que en el pais mas
de 1 millén de personas podrian padecer alguna de
ellas durante su vida. A nivel mundial, mas de 300 millo-
nes de personas viven con este tipo de enfermedades.

Por ello, avanzar de manera concreta en mecanis-
mos de apoyo hacia los pacientes que enfrentan Enfer-
medades Raras, Paco Frecuentes o Huérfanas (ER-
POH), ha sido una de las preocupaciones de la socie-
dad civil. Lograr que todas las personas tengan acceso
a diagndstico oportuno, asi como la posibilidad de ac-
ceder a tratamientos; son parte de las prioridades tanto
para pacientes como especialistas.

En esa linea, Alejandro Andrade explicé que, si bien
no hay datos oficiales, existe una brecha importante en
cuanto al tiempo de diagnéstico, que podria demorar
entre 7 a 12 afos. A ello, se suma “un desafio aun mayor
que es poder entregar cobertura para este minimo por-
centaje de enfermedades que tienen tratamiento y re-
presentan un gran desafio para el sistema sanitario. En
Chile tenemos que avanzar en algunos mecanismos
de evaluacion y cobertura distintas que permitan gene-
rar estructuras que hacen mas sostenible el sistema
de salud”, advirti6 con motivo del dia mundial de las
Enfermedades Raras, Poco Frecuentes o Huérfanas
(ERPOH), que se conmemora el ultimo dia de febrero
de cada afio.

Por su parte, el Dr. Francisco Cano, médico de la
Unidad de Nefrologia del Hospital Dr. Luis Calvo Mac-
kenna y académico de la Universidad de Chile, explico
que, en pediatria, la mayor parte de las enfermedades
raras son de origen genético como la Mucopolisacari-
dosis y Tirosinemia, patologias metabdlicas que provo-
can alternaciones en los érganos desde los primeros
meses de vida, por lo que el diagnéstico se hace evi-
dente. Sin embargo, el especialista manifesté que *hay
casos como el sindrome nefrético que aparece en for-
ma subita con edema en los nifios y el Sindrome He-
molitico Urémico Atipico (SHUa), que es una enferme-
dad de origen genético, que nos afecta porque si bien
es diagnosticada y existe un tratamiento que si se apli-
ca a tiempo el paciente se recupera, no esta disponible
con cobertura institucional”.

Debido a la gran diversidad de trastornos y a los
sintomas relativamente comunes que pueden ocultar
enfermedades raras subyacentes, es frecuente que se
produzcan diagnoésticos erréneos iniciales. Ademas, se
debe tener en cuenta que los sintomas difieren no solo
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de una enfermedad a otra, sino también de un paciente
a otro que padece la misma enfermedad.

Entre las patologias calificadas como ERPOH se
encuentran: Neurofibromatosis, Sindrome Hemolitico
Urémico Atipico (SHUa), Hemoglobinuria Paroxistica
Nocturna (HPN), Neuromielitis Optica (NMO), Lupus Eri-
tematoso Sistémico, Fibrosis Quistica, Hemafilia, En-
fermedad de Gaucher, Enfermedad de Fabry, Angioede-
ma Hereditario, Distonia generalizada, Tumores Neu-
roendocrinos Pancreaticos, Hipoacusia sensorioneu-
ral bilateral severa o profunda postlocutiva, Epidermali-
sis Bullosa (EB) distréfica y Juntural, Enfermedad de
Huntington, Inmunodeficiencias primarias, Mielofibro-
sis, Esclerosis Lateral Amiotréfica y Esclerosis Mltiple,
entre otras.

Para el Dr. Francisco Cano, que también es presi-
dente de la Asociacion Latinoamericana de Nefrologia
Pediatrica (ALANEPE), lo positivo es que se ha ido crean-
do conciencia de estas patologias en la medida que se
han ido diagnosticando en forma correcta con las nue-
vas técnicas de laboratorio, por tanto, cada vez hay mas
enfermedades raras que estan siendo visibles. Sin
embargo, advirti6 que a nivel pais, junto con la preven-
cion, “es importante elaborar politicas de salud que
impacten en la comunidad y permitan contar con recur-
s0s economicos que puedan ser destinados, de igual
manera, a las enfermedades raras que afectan a adul-
tos y nifos”.

Abordaje integral y oportuno

En esa linea y respecto del proyecto de ley que se
encuentra en tramitacion en el Congreso, el presidente
de la FECHER destaco que se incluya “la generacion
de un organismo técnico que se va a encargar del dise-
fio de las politicas publicas para las enfermedades ra-
ras, huérfanas o poco frecuentes, que considerara la
naturaleza diversa de esta patologia, porque no es so-
lamente su baja prevalencia, sino que su definicion tam-
bién va por sus dificultades diagnésticas”.

Entre los aspectos mas relevantes, la iniciativa defi-
ne una enfermedad poco frecuente como aquella con
una prevalencia menor a 1 caso por cada 2.000 habi-
tantes; se creara una Comision Técnica Asesora con
expertos y representantes de las organizaciones de la
sociedad civil, la cual proporcionara asesoria al Minsal

respecto al analisis, evaluacion y revision de dichas ma-
terias. Asimismo, se hard un listado de las enfermeda-
des raras de acuerdo con la prevalencia de éstas, que
tendra una vigencia de 2 afos y se realizara un Registro
Nacional de Personas con enfermedades poco frecuen-
tes, que incluird su diagndstico.

Para Alejandro Andrade es relevante contar con un
abordaje integral y oportuno de estas enfermedades
porque generan consecuencias en otros aspectos de la
vida, como en el ambito laboral debido a la solicitud de
permisos constantes para controles médicos, situacion
que impacta en la calidad de vida del paciente y tam-
bién, hay repercusiones en la vida afectiva. “Es impor-
tante que las personas puedan autorrealizarse y cum-
plir todas sus necesidades con su propia capacidad.
Salud no significa ausencia de enfermedad. No carga-
mos con un diagnostico, vivimos con él, pero no nos
determina”, declaré.

Actividades de conmemoracion

En el marco del dia mundial de las ERPOH y para
visibilizar el panorama actual en Chile, las organizacio-
nes de pacientes programaron una serie de actividades
durante el viernes 28. Por la noche, con la iluminacion
de La Moneda y del edificio de la Gobernacién de la
Regién Metropolitana, ubicado en la calle Moneda con
Morandé, explicd Andrade.

Durante la mafiana del mismo dia, realizaron la jor-
nada “Dia Mundial de las Personas con ERPOH: Unien-
do Voces, Construyendo Futuro”, organizada por la Fe-
deracion Chilena de Enfermedades Raras (FECHER),
Federacion de Enfermedades Poco Frecuentes (FENPO-
FCHILE), Alianza Chilena de Agrupaciones de Pacientes
(ACHAP) y Fundacién Foro Nacional del Cancer. La cita
reunié a expertos, organizaciones de pacientes y autori-
dades politicas, y buscéd educar, actualizar y generar un
espacio de conversacion en torno al proyecto de ley y
otras necesidades cruciales para las comunidades de
pacientes en el pals.

En tanto, la Sociedad Chilena de Nefrologia progra-
mo para el mismo dia la jornada informativa “Dia Mun-
dial de las Enfermedades Raras, Huérfanas o Poco Fre-
cuentes: Desde la Epidemiologia hasta la Practica Cli-
nica”, tendiente a visibilizar y mejorar la situaciéon de
quienes conviven con enfermedades raras, huérfanas o
poco frecuentes en Chile.
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