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28 de febrero: Dia Mundial de las Enfermedades Raras

ONU emite la primera resoluciéon a favor de los
pacientes con enfermedades raras

e La organizacion insta a los paises miembros a visibilizar politicas a favor de pacientes con
enfermedades raras y redobla esfuerzos para hacer frente a estos padecimientos como parte de
la cobertura sanitaria universal®.

e Existen alrededor de 7 mil enfermedades raras o huérfanas que afectan aproximadamente al 7%
de la poblacion mundial?.

Panama. Febrero 2022. A fines de 2021, la Asamblea General de las Naciones Unidas
(ONU) aprobo, de forma unanime, la primera resolucion que insta a los paises miembros
a abordar los desafios de las mas de 300 millones de personas que viven con una
enfermedad rara y de sus familias?.

El Dr. Jorge Ortiz, pediatra, genetista y gerente médico para enfermedades raras en
Sanofi Genzyme, felicitd la accién realizada por la organizacion por ser un hito en la
historia de las personas con estas patologias; ademas, espera que realmente genere
un cambio en sus vidas. “Esta resolucion es un punto de inflexion valioso que dignifica
y visibiliza a los pacientes. De igual manera, posiciona a la comunidad de enfermedades
raras en la agenda de prioridades de la ONU”, sefiala.

Los pacientes con enfermedades raras viven constantes retos que van mas alla de la
salud, como el esfuerzo por integrarse en la sociedad durante la etapa escolar y laboral.
Asimismo, se enfrentan a diversas barreras en su dia a dia, entre ellas, la falta de
conocimiento de la comunidad sobre las dolencias, el reducido niumero de especialistas
en la materia y la escasa concientizacion acerca de los problemas que conllevan sus
afecciones, que van desde obstaculos fisicos hasta casos de marginacion.®

En esa linea, la Asamblea General de la ONU ha expresado su preocupacion por la
posibilidad de que las personas que conviven con una enfermedad rara y sus familias
corran un mayor riesgo de verse afectadas de manera desproporcionada por la
estigmatizacion, la discriminacion y la exclusién social?.

Para la ONU el trabajar de la mano, desde distintos sectores, empoderara a quienes
viven con una enfermedad rara a fin de que puedan satisfacer sus necesidades basicas
de salud y, ademas, ayudara a construir una sociedad mas inclusivaZ.

Sobre las enfermedades raras y huérfanas

Segun la informacidén brindada por la Organizacién Mundial de la Salud (OMS) existen
mas de siete mil enfermedades raras y huérfanas (ERH), lo que se traduce en un 7% de
personas afectadas en el mundo?.

En Panama se calcula que alrededor de 299,000 personas padecen de una
enfermedad rara o huérfana y, en gran parte de los casos, son de origen genético®. Se
estima que esta cifra es mayor, debido a que existe un importante subregistro, que se
ha generado por la falta de diagndstico en el pais. Esto representa un desafio, porque
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un elevado numero de las ERH llegan a ser discapacitantes de no identificarse y tratarse
a tiempo; incluso, los pacientes que obtienen un diagnéstico pueden experimentar
problemas de salud, por la baja adherencia o el cambio de tratamiento”, explica Ortiz.

Si bien el 85% de los sintomas de las enfermedades raras debutan en la infancia, una
persona demora hasta cuatro afios en promedio para recibir un diagnéstico y, con ello,
también se retrasa el inicio del tratamiento >®.

Un caso extremo es el de los pacientes con enfermedad de Fabry, cuyo tiempo de
espera para recibir el diagnéstico alcanza los dieciséis afios. Este padecimiento de
trastorno de depdsito lisosomal es el segundo mas frecuente, de su categoria, después
de la enfermedad de Gaucher.’

Otro caso es la variante infantil de la enfermedad de Pompe que, pese a que puede
llevar a la muerte del paciente en el primer afio de vida si no recibe el tratamiento
necesario, es usual que nunca se llegue a diagnosticar®.

Para cerrar, el Dr Ortiz reitera la importancia de la educacién de la poblacién acerca
de las ERH. “Este 28 de febrero se conmemora el Dia Mundial de las Enfermedades
raras, por ello, es un dia clave para promover el conocimiento de estas patologias y
trabajar en conjunto con el propésito de reducir los problemas de antes de atencién y
lograr que tanto los pacientes como su familiares y cuidadores tengan una mejor calidad
de vida”, finaliza Ortiz.
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