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Jesus Navarro Torres

F180% de ninos con
enfermedades raras muere
antes de cumplir 5 anos

Estanidentificadas mas de 7/

mil y causan alteraciones en el
sistema digestivo, iInmunologico
0 el desarrollo de ciertos organos

Coloquioen FQ-UNAM

Antimio Cruz
antimic

Del nimero total de nifhos que padecen
enfermedades raras de origen genético,
el 80 por ciento muere antes de cumplir
5 anos, por falta de un diagndstico opor-
tuno. Asi lo informd ayer el doctor Jestis
Navarro Torres, Presidente de la Organi-
zacion Mexicana de Enfermedades Raras,
durante la apertura del Primer Coloquio
cientifico, antropoldgico y social sobre es-
tos padecimientos, organizado por la Fa-
cultad de Quimica de la Universidad Na-
cional Autonoma de México (FQ-UNAM).

En todo el mundo se han identifica-
do més de 7 mil enfermedades raras, que
son aquellas que se presentan en uno de
cada 2 mil pacientes y que pueden pro-

vocar alteraciones en el sistema digesti-
vo, inmunologico o el desarrollo de cier-
tos érganos. Desafortunadamente quie-
nes las padecen pueden enfrentar esce-
narios muy complejos pues pueden ser
casos en los que va hay un tratamiento
adecuado, pero no se les diagnostica co-
rrectamente, o puede tratarse de casos
para los cuales no se han encontrado tra-
tamientos especificos,

El doctor Navarro Torres, quien es pa-
dre de una joven que fue diagnostica-
da con mucopolisacaridosis, del Tipo 1,
que es una enfermedad rara y grave, di-
jo que cuando su familia recibié el diag-
nostico les dijeron que su hija solo viviria
seis anos, pero gracias a tratamientos va
disponibles han logrado abordar v frenar
los procesos de la enfermedad. Es por ello
que afirmd que “hay que hablar méas sobre
las enfermedades raras”, porque muchas
familias estan sufriendo el problema en
un camino largo, confuso, tortuoso y con
muchas caidas, que podria ser llamado
“un calvario, un viacrucis o una odisea”.

“Actualmente los pacientes son atendi-
dos, pero sin diagndstico, exponiéndolos
a medicamentos y cirugias que muchas
veces no les sirven”, dijo el experto que
también es Vicepresidente de la Alianza
Iberoamericana de Enfermedades Raras.



En su ponencia subrayd que una ne-
cesidad en Mexico es saber la magnitud
del problema. Desconocemos con cudntas
enfermedades raras convivimos, en qué
edades aparecen y como se pueden diag-
nosticar. Tampoco hay una guia u hoja de
ruta para los médicos de primer contacto,
quienes no las detectan v que necesitarian
saber hacia donde dirigirlos, anadio.

ABORDAIJE MULTIDISCIPLINARIO

El coloquio realizado este jueves fue pio-
nero dentro de los espacios de reflexion
de la Facultad de Quimica por tratarse de
un tema complejo de quimica farmacéuti-
ca pero que se planted desde un abordaje
cercano a los pacientes y a las familias,
que padecen largos recorridos en busca
de diagndsticos y tratamientos certeros,
como explicd el Director de la Facultad,
Carlos Amador Bedolla al inaugurar el en-
cuentro que se desarrollé a lo largo de ca-
si once horas.

Desde una perspectiva de politica pu-
blica, el diputado Ector Jaime Ramirez
Barba, secretario de la Comisidn de Sa-
lud de la Camara de Diputados, indico que
en el pais los centros de diagnostico para
enfermedades raras estdn centralizados
en la Ciudad de México,
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Ramirez Barba, menciono que en nues-
tra nacion no existe un censo de enferme-
dades raras ni un tamiz ampliado meta-
bdlico que permita identificar estos males
en los recién nacidos. “La salud no es un
tema que esté en nuestra agenda, nos pre-
ocupa hasta que estamos mal”.

Resalto que suelen ser cronicas, pro-
gresivas, potencialmente mortales y care-
cen frecuentemente de tratamientos efec-
tivos; pueden manifestarse desde la in-
fancia hasta la adultez.

Mas adelante, al compartir algunos da-
tos sobre la investigacion que se hace en
México y que podria ayudar a identificar
de manera mas temprana la predisposi-
cion genética a desarrollar enfermedades
raras, el director del Instituto Nacional
de Medicina Gendémica (Inmegen), Jorge
Meléndez dijo que una ayuda muy impor-
tante para diagnosticar estos padecimien-
tos seria crear una Red Nacional de Se-
cuenciacion para que se usen las nuevas
capacidades de la gendmica y se diagnos-
tique de manera mas temprana y oportu-
na a los nifos que presentan estos pade-
cimientos e
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La OMS acuno

el concapto de
enfermedades
raras para
Agrupar o miles
de enfermedades
que tlenen baja
prevalanciay
requieren trato
especial
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Actualmente los pacientes
con enfermedadesraras

son atendidos, perosin
diagnostico, exponiéndolos a
medicamentos y cirugias que
muchas veces no les sirven:
Jesis Navarro

“En nuestro pais falta una guia
u hoja de ruta para los médicos
de primer contacto, guienes
necesitarian saber detectar
enfermedades raras y hacia
donde dirigirlos”

Desde 2022

La UNAM ayudaa diagnosticar
enfermedades raras

En 2022 la UNAM cred la Unidad
de Diagnostico de Enfermedades
Raras (UDER), que es el primer
centro nacional especializado, en-
focado a la evaluacion y diagnosti-
co personalizado. Se ha atendido a
cerca de 400 pacientes y realizado
292 estudios genéticos. Hasta ene-
ro de 2024, se cuenta con 278 es-
tudios finalizados y 14 en proceso.

Juan Carlos Zenteno Ruiz, res-
ponsable de la UDER dijo que ac-
tualmente el promedio para lograr
un diagnostico es de 8 anos, lo que
se conoce como la “odisea diagnds-
tica” que implica haber consulta-
do a igual nimero de especialistas
médicos; ademas, al menos 3 diag-
ndsticos son errdneos, subrayo.

Se puede establecer contacto
con la UDER en la direceidn ht-
tps://enfermedadesraras.facmed.
unam.mx o escribir al correo elec-
tronico: enfermedadesraras@
UnAam.mx




