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Hay muchas formas de enfermar que afectan a la
salud de los seres humanos. Enfermar es un hecho
individual, pero la necesidad de comparar y clasificar
para comprender este hecho Unico, no solo en cada
individuo sino en el conjunto de personas que tienen
una causa comun o compartida de enfermar, hace que
en medicina hablemos también de enfermedades. Y
enfermedades hay muchas, unas son frecuentes como
la cardiopatia isquémica, el asma bronquial, la esqui-
zofrenia o la enfermedad de Parkinson, y otras son
poco frecuentes. Frente a aquéllas, que llamamos co-
munes, estas son las llamadas enfermedades raras o
minoritarias. Determinar que una enfermedad entra
en la categoria de enfermedad rara requiere que ten-
ga una baja prevalencia de menos de 5 afectados cada
10.000 habitantes. Pero las enfermedades raras tienen
otras caracteristicas que hay que tener en cuenta. Ju-
les Berman (2014) ha indicado seis observaciones que
distinguen las enfermedades raras de las comunes: (1)
las enfermedades raras generalmente inciden en la po-
blacién joven (al menos un 50 por cien son de inicio
en la edad pediatrica), mientras que las enfermedades
comunes tipicamente se dan en adultos, aumentando
en frecuencia con la edad; (2) las enfermedades raras
generalmente son genéticas y se pueden segregar en
una familia con un patrén de herencia mendeliana o
mitocondrial; en cambio, las enfermedades mas comu-
nes a veces se agrupan en familias, pero no por ello son
trastornos mendelianos; (3) las enfermedades raras a
menudo se presentan como sindromes, que involucran
varios drganos o sistemas fisioldgicos, y las enferme-
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dades mas comunes no suelen ser sindromicas; (4) los
factores ambientales juegan un papel importante en la
causa de las enfermedades comunes y mucho menos
en las enfermedades raras hereditarias; (5) la diferen-
cia en las tasas de aparicién de las enfermedades raras
en comparacion con las de las enfermedades comunes
es amplia, a menudo del orden de mil veces o mucho
mas; (6) hay muchas mas enfermedades raras que en-
fermedades comunes. Por esto ultimo, las enfermeda-
des raras son una cuestién de salud publica, y no me-
nos que las enfermedades comunes porque afectan a
un volumen importante de la poblacion. Ademas las
personas compartimos una parte muy relevante de
nuestra condicion de seres humanos, el genoma que
nos hace humanos, asi como sus variantes que generan
la diversidad fenotipica de nuestra especie (The 1000
Genomes Project Consortium, 2015). Este genoma
compartido supone que compartimos también, y no
es trivial, variaciones genéticas que condicionan enfer-
medades raras. éNo es esta razon suficiente para que
nos preocupen las personas afectadas por trastornos o
condiciones que, en primera instancia, pueden parecer
ajenas a aquellas personas no afectadas por ninguna de
estas enfermedades?

Y si esta es la realidad médica y social, écual es la
respuesta cientifica? Aparentemente sencilla: hay que
investigar en enfermedades raras con el objetivo de
conocer por qué y como se producen -las causas y los
mecanismos-, mejorar la capacidad diagndstica y en-
contrar nuevos tratamientos eficaces que curen o que
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mejoren la calidad de vida de las personas afectadas,
muchas veces nifios que tienen toda o gran parte de
su vida condicionada por la presencia de la enferme-
dad, por el hecho de estar enfermos (Palau, 2016).

En este monografico de la revista Arbor se aborda el
mundo de las enfermedades raras desde la perspecti-
va social en el primer articulo; desde sus aspectos mé-
dicos, teniendo en cuenta tanto la orientacién global
de la medicina del adulto como la de algunos grupos
de enfermedades, tales como los trastornos meta-
bdlicos, los trastornos de la visidn, las enfermedades
que afectan el sistema hematopoyético o el cancer
entendido como una enfermedad rara, especialmente
cuando hablamos de cancer hereditario o de sindro-
mes de predisposicion al cancer (articulos segundo
al sexto), asi como los aspectos diagndsticos (articulo
séptimo) y terapéuticos (articulos octavo y noveno).
Finalmente, la cuestion cientifica se expone tanto en
el ambito del laboratorio (articulo décimo) como en el
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marco de la investigacién de campo y epidemioldgica
(articulo décimo primero).

Las enfermedades raras son un desafio (Rubio Za-
mora, Palau, Palacin, Molina Vazquez e Isla Gémez,
2018). Detras de cada una de ellas hay personas. Los
cientificos y los médicos debemos preocuparnos por
dar respuestas que puedan incorporarse al sistema de
salud, unas mejorando la atencién sanitaria para en-
focar y resolver el problema de salud publica que re-
presentan en su conjunto, otras permitiendo diagnos-
ticar lo que hasta ahora no tenia un diagndstico (Gabhl,
Adams, Markello, Boerkoel y Tifft, 2016), y finalmente
determinando dianas moleculares y rutas bioldgicas
que sean nuevas dianas terapéuticas que conduzcan a
la obtencion de medicamentos eficaces y sostenibles.
Con este deseo queremos contribuir, desde este pe-
queio monografico, al mejor conocimiento y difusion
de las enfermedades raras entre la comunidad cienti-
fica y también en el conjunto de la sociedad.

Berman, J. J. (2014) Rare Diseases and
Orphan Drugs. Keys to Understanding
and Treating the Common Diseases.
Amsterdam: Elsevier.

Gahl, W. A,, Adams, D. R., Markello, T. C.,
Boerkoel, N. F. y Tifft, C. J. (2016). Genetic
approaches to rare and undiagnosed
diseases. En: Kliegman R. M., Stanton
B. F., St. Geme, J. W. lll, Schor, N. F. y

Behrman, R. E. (eds.). Nelson’s Texbook
of Pediatrics (20.2 ed.). Philadelphia:
Elsevier, pp. 629-633.

Palau, F. (2016). La relevancia de las enfer-
medades raras. Investigacion y Ciencia,
481, p. 62.

Rubio Zamora, V., Palau, F., Palacin, M., Mo-
lina Vazquez, E. e Isla Gémez, J. (2018).
Enfermedades raras. Dosier cientifico.

ARBOR Vol. 194-789, julio-septiembre 2018, a458. ISSN-L: 0210-1963

SEBBM. Sociedad Espariola de Bioquimi-
ca y Biologia Molecular, 195, pp. 6-32.

The 1000 Genomes Project Consortium
(2015). A global reference for human ge-
netic variation. Nature, 526, pp. 68-74.
https://doi.org/10.1038/nature15393

http://arbor.revistas.csic.es


https://doi.org/10.1038/nature15393

