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Enfermedades poco frecuentes:
Visibilidad para un diagndstico oportuno

A proposito de la conmemoracién
del Dia Mundial de las Enferme-
dades Raras, quisiera recalcar la
importancia de que la sociedad
tome conciencia de lo necesario de
informarse més sobre este tipo de
patologias y derribar algunos mitos
respecto a ellas.

Muchos creen que las enfermeda-
des raras o poco frecuentes comien-
zan a manifestarse e identificarse
desde el nacimiento de los pacien-
tes. Sin embargo, existen algunas
patologias de este tipo que recién se
diagnostican en edad adulta.

Este es el caso de la amiloido-

sis hereditaria por transtiretina

y polineuropatia (hATTR-PN),

una enfermedad genética que se
caracteriza por la acumulacién de
una proteina anormal, llamada
amiloide, en miltiples érganos,
como el corazoén, higado, sistema
nervioso periférico, rifiones y tracto
digestivo, alterando su funciona-
miento. Esta patologia se transmite
de generacién en generacién. Si

el padre o la madre presenta la
afeccion, cada hijo tiene un 50% de
probabilidad de heredar la muta-
cién genética que la provoca.

DR. JAIME ALVAREZ
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El diagnéstico es complejo ya que
sus sintomas pueden confundirse
con los de otras enfermedades, como
la diabetes tipo 2, por lo que se
puede llegar a demorar entre 3y 6
afios. Los sintomas de la hATTR-PN
pueden incluir infecciones urinarias
recurrentes, diarrea y estrefiimiento,
pérdida de peso involuntaria, proble-
mas oculares y de funcién renal, asi
como sindrome del tiinel carpiano.
Debido a que se trata de una enfer-
medad neurolégica gradual y disca-
pacitante, es esencial un abordaje
terapéutico temprano y adecuado

ya que, de ignorar los sintomas, su
avance es progresivo y potencial-
mente mortal. El manejo de esta
patologia debe ser multidisciplinario
con especialistas, como neurdlogos,
genetistas, cardiologos, nefrélogos,
oftalmélogos y gastroenterdlogos.
Por ello es fundamental generar
conciencia y visibilidad sobre las
caracteristicas de esta enfermedad
en la poblacion, ya que entre mas
oportuno sea el diagnéstico y el
inicio de un tratamiento integral,

los resultados seran més eficaces y
permitiran mejorar la calidad de vida
de los pacientes.



