@ rAa rrRENSA

Ocho millones
de mexicanos

tipo de s sl

Rara, todo un refo
de salud piblica

Irededor de & millones de

mexicanos presentan algin

tipo de Enfermedad Rara o de

baja prevalencia. Son padeci-

mientos  infrecuenies que
afectan a menos de cinco personas por
cada 10 mil habitantes v cuyo origen, en ¢l
80% de los casos, es genético, informd la
doctora Alejandra Camacho, presidenta
del Consejo Mexicano de Genética.

En el marco del Dia Mundial de Enfer-
medades Raras (29 de febremo), la especia-
lista seflald en entrevista para LA PRENSA
que, a pesar de su baja prevalencia, este
grupo de enfermedades se consideran un
reto de salud poblica, por su ala compleji-
dad, diversidad y amplio mimero de pade-
clmientos rarns que existen, ya que 1a lite-
ratura médica describe alrededor de 7 mil a
10 mil enfermedades distintas,

Lo relevante de estas enfermedades es
que, al tener un onigen gendtico, en el 0%
de los casos, podrian prevenirse con estu-
dips de diagndstico prenatal que en algunos
pafses va son de cardcter obligatorio para
todas las parejas. Mientras que en el 0%

DIA MUNDIAL DE ENFERMEDADES RARAS

Reto de salud publica
que debe visualizarse

GENOVEVA DRTIZ

Son padecimientos infrecuentes que
afectan a menos de cinco personas
por cada 10 mil habitantes; su origen,
en 80% de los casos, es genético

restante su origen se puede deber a factores
de autoinmunidad, infecciosos y emergen-
tes, entre otos, explicd |a espedalista.

“Afortunadamente, en Meéxico a partir
de 2023 va se reconocen las ER incorpo-
tadas en 1a Clasificacidn Internacional de
Enfermedades emitida por 1a Organiza-
cidn Mundial de la Salud (OMS): antes, el
Consejo General de Salubridad solamente
reconocia 237, abundd,

Entre los principales problemas que
enfrentan las personas que padecen algin
tipo de Enfermedad Rara, la doctora Ale-
jandra Camacho mendond la fala de
diagnostico, debido al desconocimiento
que existe en torno a estas patologias, asi
como Ja falta de fratamientos especificos.

“Este tipo de enfermedades general-
mente se van 2 tratar de manera paliati-
va”, indicd la especialista al explicar que
actnalmente existen tecnologias v meto-
dologias muy avanzadas, que permiten
diagnosticarlas adecuadamente; sin em-
bargo, en muchas ocasiones las institu-
chomes de salod no Henen este tipo de
equipes en sus lahoatorios.
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Este problema en el diagndstico difi-
culta la seleccidn de un tratamiento es-
pecifico, como ocurre en el caso de las
terapias de remplazo enzimatico, ade-
mas de que son pocos los pacientes que
pueden tener acceso a ellas, por diver-
§a5 causas, coma: no tener un diagndsti-
co, gue las institociones de salud no
cuenten con capacidad para realizar es-
tudios moleculares, y que al ser medica-
mentos de alto costo en muchas ocasio-
nes 1as instituciones no tienen el recur-
50 suficiente para adquiririos.

PREVALENCIA DIFERENCIADA A
LO LARGO Y ANCHO DEL PAIS

Las enfermedades raras no tienen una pre-
vakencia uniforme en fodo el termitodo na-
ciomal, sefiald la doctora Alejandra Cama-
cho al explicar que muchos padecimientos
de este tipo requierei qie exista una altera-
ion en dos genes de ambaos padres.

Comentoque estas patologas se presen-
fan con mayor frecuencla en pequetias co-
mumnidades del sur del pais o la zona del ha-
jio, donde los habitantes se casan enftre
ellos, ya sea por cuestiones de distancia
alslamiento, por costumbre o tradicidn,

La presidenta del Consejo Mexicano de
Genética destacd que uno de los mayores
problemas que enfrenta 1a atencidn médi-
ca de este grupo de enfermedades es 12
falta de un registro oficial conflable.

Seflala que una forma de recabar datos
de los pacientes puede ser a través de un
censo, como el Censo de Poblacion, en el
cual se recopilan datos de las personas,
comao si fuera una fotografia de lo que esta
n ese momento, O método es of regls-
tro, el cual permitiria levar el seguimiento
de la enfermedad a lo largo del iempao, es
dedir saber como afecta o si aparecen
oiras complicaciones,

Estoes esencial no solo para el diseno
de politicas publicas de salud dirigidasa

la atencitn de Enfermedades Raras, sino
también para la investigacion v desarmo-
llo de nuevos tratamientos, indicd la es-
pecialista.

Al ser cuestionada por qué en México
no se ha hecho un regisivo o un censo de
enfermedades raras, 1a doctora Camacho
respondid que “esto se puede deber a la
alta fragmentacion del Sistema Nadonal
de Salud, va que para tener un registno se
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necesitara un ‘servidor comin’, donde to-
das 1as instituciones puedan verter su in-
formacion”.

Destacd que cuando las enfermedades
raras se diagnostican y tratan adecuada-
mente, los pacientes pueden llegar a al-
canzar una esperanza de vida equiparable
2 la que Hene la poblacion general, aun-
que, comentd, siempre habrd excepcio-
nes, Otra dificultad es que actualmente no
hay un hospital o una institucidn especifi-
ca para la atencidn de enfermedades ra-
ras, destaco la especialista.

£POR QUE OCURREN LAS
ENFERMEDADES RARAS?

Las enfermedades raras, en el B0% de log
casos, oourren cuando hay un error en la
secuencia genética (cadena de ADN) del
papa v de la mama, 1as cuales se denomi-
nan “varantes genéticas patogénicas”,
indico la doctora Alejandra Camacho.

Hov sabemos que clertos cambios
genéticos pueden ser beneficiosos, co-
mo ocuwre con algunos atletas de alto
rendimiento, cuyas variantes les dan
una ventaja competitiva; por ello, ac-
tualmente se habla de variantes genéti-
cas patogénicas. que son 1as que produ-
cen una enfermedad.

La especialista sefialo que, ademas de
la consanguinidad, el consume de diug,..
puede generar alteraciones en la Informa-
cion gendtica, como son las enfermedades
llamadas teratogénicas, que provocan de-
fectns congénitos al nacimiento en bebés
de individuos que se drogan.

Al sefialar que todavia faltan estudios
clinicos de lamge plazo en este tema, la espe-
clalista destacd que el consumo de drogas,
Incluse e alcohol, puede provocar alguna
alteracion en la informacion genética

ilas enfermedades raras se pueden
prevenic?, se be cuestiono,

“AQUl Ay G0s grandes cammos. Ono,
cuando s¢ tene una familia con un nifo
afectado, lo ideal es que los padres rec-
han asespramiento genético para obtener
diagnisticos preconcepcionales, a fin de
jdentificar las varianbes genéticas patoge-
nicas en los papas v hacer un diagndstico

“Otro camino es la medicina de La bio-
logia de la reproduccidn, a través de la
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ual se puede ofrecer a las parejas este t-
po de diagnosticos para gue ¥a no se tenga
otro hijo, porque actualmente hay faml-
lias que tienen tres o cuatro nifios con la
misma condicién”, apuntd.

La doctora Camacho indicd gue la Ley
General de Salud, en su articulo 77, facddn
1 ¥ \ establece las obligaciones que 1os pa-
dentes deben cumplic, asi como las reco-
mendaciones, prescripoiones, Ramiento o
el procedimiento al que se st sometiendo.

“Por ello es importante que los pacien-
tes, despuds de recibir el asesoramiento
genético tengan la conciencia de evaluar
sus opciones reproductivas, porque ade-
mas implican dafio a la familia, a la socke-
dad, al Sistema de Salud y al propio bebé,
fue nace con esta condichon v son los que
sufren mavormente, mas que los ofros
implicados”,

Comentd que en Canadd, desde 2005 es
obligatorio hacer a toda mujer un diag-
nistico prenatal. "Esto es algo que deberia
OCULTr también en nuestro pais, que el
diagndstico prenatal sea obligatorio para
todas 1as parejas”,

Explicd gue hay diversas metodolo-
gias, mediante las cuales se puede hacer
un evaluacion prenatal desde las primeras
semanas de gestacion, como s el ultraso-
nido, mediciones al feto, observar dertas
caracteristicas, toma de muestra de pro-
tefna del embarazo, entre otros estudios,
que se pueden completar con la amnio-
centesis (toma de muestra de Hquido am-
nidtico) ¥, dependiendo de los resultados,
se pueden ofrecer estudios mayores como
son de cartotipo o ADN materno.

Indico que estos estudios se realizan
en el Instituto Nacional de Perinatologia
{INPer), por lo que no estan disponibles en

todas las instituciones del pais ni son ac-
cesibles a todas las parejas.

SOLO 15 ENTIDADES CUENTAN
CON HOSPITALES CERTIFICADOS
En México existen alrededor de ocho mi-
[lones de personas con enfermedades ra-
ras; sin embargo, actualmente, solo 15 es-
tados del pats coentan con hospitales cer-
tificados para la atendidn de este tipo de
padecimientos, lo que significa que faltan
I7 entidades.

Por ello, Alejandra Zamora, coordi-
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nadora nacional del Programa de Pa- 1o cual los deja a la deriva v en la orfan-
cientes de Grupo Fabry, destacod la im- dad, por asi decirlo, tanto en atencldn mé-
portancia de que los cambios adminis- dica como en tratamiento.

trativos no detengan la atencidn de los

pacientes, va que sus padecimientos no 0

se detienen v de un dia a otro empeora O
su calidad de vida

Explico que los pacientes se ven orilla- DE LOS casos podrian prevenirse
dos a realizar Jargos rayectos sin impor- 0N €studios de diagndstico
tar la poca movilidad que presentan, lo Prenatal que en algunos paises ya
que los expone a riesgos de accidentes; 50N de caracter obligatorio
ademas de lidiar con la inseguridad, que

dificulta, v muchas veces imposibilita,
que vayan cada semana o cada 15 dias por
511 tratamiento.
Por efemplo, los paclentes de Guerre- Y HAS

10 mill enfermedades
Edi mﬁvﬁiﬂmiﬂm distintas describe la literatura
hasta dos dfas, aunado el costo econémico Medica
por trastados ¥ hospedaje”, indicd Alejan-
dra Zamora.

Mencloné que se han documentado FRECUENCIA

casos de famillas que han perdido sus

citas para recibir tratamiento por estas ESTAS PATOLOGIAS s¢
dificoltades, lo que perjudica directa- presentan con mayor
mente Ia salud y calidad de vida de los frecuencia en pequenas
pacientes. comunidades del sur del
Indict que en la Cimara de Diputados pais o la zona del bajio

5€ ENCUentra Una iniciativa que promueve
la certificacidn de hospitales en toda la
Repablica Mexicana para que los pacien-
ey INICIATIVA
Y desde 2022 se ha venido impulsando
un proceso de preacreditacion de hosplta- EN LA Camara de Diputados se encuentra una
les en Guerrero y Oaxaca. 5in embargo, iniciativa que promueve la certificacion de
dijo que los cambios administrativos en €l hospitales en toda la Republica Mexicana para
Sistema de Salud han detenddo los dmi- pacientes con enfermedades raras; sin embar-
tes, por lo que los paclentes tienen quese- gg, |os cambios administrativos en el Sistema
guir trasladindose a la Ciudad de México de Salud han detenido los tramites, por lo que
cada semana o quincena. los pacientes tienen que seguir trasladandose a

Sefialé que muches padentes dejan de |3 CdMx cada semana o quincena
recibir tratamiento al cumplic los 18 afos,

Muchos padecimientos de este tipo
cequieren que exista una alteracion en dos
enes de ambos padres
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“Is dmpeerionie g los

Cuando las ER se diagnostican vy tra- pocivmies, despuds de
tan adecuadaments, los padentes recihir ol asesorumienin
llegan a alcanzar una esperanza de senefico, temeaan o
vida a la que tiene la poblacidn gene- conciencin de evalunr sus

sefiala especialista /el soL 0E HIDALGD ik
r o ; ” opcinnes repredloctivies
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Actuabments, sale 15 estados del pals ooentan con hnﬁpi‘td-.r.-s certificados pera la afencidn de enfermedades raas, afirmd Alejandra famorn, coordinadiors nadonal d& Progrma
de Pacienbes de Grupa Fabmy omos: cuaRTes0ED



