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Igor Gomez, médico internista en la OSI Araba y referente de Enfermedades Raras, frente al edificio de consultas externas. Foto: DNA

1,700 PERSONAS TIENEN EN
ALAVA ALGUNA ENFERMEDAD
RARA, CUYA INVESTIGACION
ES EL "PILAR FUNDAMENTAL"

@ L'l internista Igor Gomezradiografia un ambito de la salud atin desconocido
y necesitado de recursosyformacion @ La supervivencia ha crecido y hay mas
diagndsticos precoces, pero el acceso a algunos tratamientos sigue siendo “dificil”

VITORIA - Algo mas de 1.700 perso-
nas, en concreto 1.719 segtin el ulti-
mo informe de enfermedades raras
—de 2024~ del Departamento vasco
de Salud, tienen en Alava alguna de
estas patologias crénicas y de muy
baja prevalencia. Son 200 mas que
justo un afio antes, en una linea
ascendente que el Registro de Enfer-
medades Raras de la CAV viene
experimentando desde su puesta en

marcha en el afio 2015 no solo por-
que se diagnostican mas casos, sino
porque por fortuna la supervivencia
a estas patologias ha crecido.

No obstante, los esfuerzos siguen
siendo todavia escasos en la batalla
contra un grupo de enfermedades que
agrupa alrededor de 7.000 referencias
distintas, patologias que presentan
cada una de ellas una incidencia de
menos de cinco casos por cada 10.000

habitantes. Salud tiene contabiliza-
dos 11.340 correspondientes a per-
sonas domiciliadas en Euskadi. La
enfermedad neuroldgica rara, con
3.810 casos, es la mas prevalente.
“La investigacién ha avanzado,
pero tiene que seguir avanzando. En
este caso es el pilar fundamental.
Hay que fomentarla, como también
hay que fomentar la formacion en
torno a estas enfermedades”. Habla

Igor Gémez, médico internista y
referente de Enfermedades Raras en
la OSI Araba, en cuya consulta hay
adia de hoy pacientes con “en torno
a 800 enfermedades diferentes”.

La mayoria de los casos de patolo-
gla minoritaria aparecen en la edad
pediatrica, pues son de origen gené-
tico —en el 80% de las ocasiones- o
bien fruto de anomalias congénitas.
No obstante, la prevalencia es mayor

en las edades adultas, debido a que
algunas de estas enfermedades poco
frecuentes tienen una alta mortali-
dad infantil y a que otras se mani-
fiestan en edades mas avanzadas.

“Muchas de ellas son potencial-
mente mortales, a veces en la infan-
cia, aunque afortunadamente en los
dltimos afios esto ha cambiado un
poquito. Si que hay alguna nueva
terapia y diagnésticos mas precoces,
aunque también un acceso dificil a
los tratamientos muchas veces y
poco conocimiento de ellas en gene-
ral”, contextualiza Gémez en con-
versacion con este periédico.

Dentro del maremagmun de pato-
logias raras catalogadas, su prondsti-
coy gravedad también depende de
factores como la variante genética.
Ademas, hay algunas que son “mas
frecuentes” y pueden manejarse “un
poco mejor” que otras porque “tienen
mas informacién”, como la neurofi-
bromatosis, por ejemplo, o la amiloi-
dosis por transtiretina (ATTR), casos
que Gémez ha abordado ya en varias
ocasiones desde su consulta.

En la OSI Araba, por ejemplo, son
mas habituales “nuevos pacientes de
patologias ya conocidas” que nuevas
enfermedades. Como apunte, una
paciente con un sindrome polimal-
formativo “que tiene nombre con-
creto desde hace dos afios” ha llega-
do recientemente a la consulta de
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este especialista. “Ya sea porque los
diagnosticamos mas tarde o porque
nos llegan desde Pediatria, pero cada
vez hay mas pacientes adultos con
enfermedades raras. Esto ha movido
a nuestros internistas a ocupar un
hueco que igual estaba un poco vacio
hasta hace no muchos afios y que
hacia falta llenar”, apunta Gémez.
Al hablar de los tratamientos dis-
ponibles, el internista remarca que
estos no son curativos, aunque si
capaces de amortiguar el impacto
de estas enfermedades. “Muchas
veces son patologias provocadas
porque no tenemos una enzima. Por
ejemplo, esa enzima no hace su fun-
cién y a estos pacientes se les gene-
ran diversas complicaciones en los
érganos. Entonces, lo que hacemos
es dar esa enzima de manera conti-

Hay cerca de 7000 patologias
minoritarias distintas, cada
una con unaincidencia de
menos de cinco casos por
cada10.000 habitantes

Lamayoriadelos casos
sonde origen genéticoy
aparecenenlaedad
pediatrica, pero la prevalencia
es mayor en edades adulta

nua. No es algo curativo, pero una
vez que damos ese producto que
ellos no tienen en el organismo, la
enfermedad deja de generar proble-
mas o al menos se reduce mucho la
velocidad a la que lo hacen”, explica
el especialista de la OSI Araba.

NECESIDADES URGENTES A pesar de
los avances logrados a nivel local en
esta materia, son muchas las necesi-
dades que los pacientes con alguna
enfermedad raray también sus fami-
liares comparten. A dia de hoy, Osa-
kidetza tiene en marcha un plan para
intentar mejorar el abordaje de estas
patologias desde diferentes perspec-
tivas, aunque “los focos estan en
encontrar un diagnéstico cada vez
mas precoz”, seglin remarca Gomez.
“En muchas ocasiones, el problema
es lo que se tarda en llegar a él. Son
enfermedades poco conocidas, hay
pocos datos, y son pacientes que han
pasado por muchisimos médicos,
muchos profesionales, en la publica
yen laprivada, y muchas veces pasan
anos hasta llegar a un diagnéstico”,
lamenta en este punto el especialista.
Gomez subraya, ademas, la impor-
tancia de que esa deteccién tempra-
na no solamente mejore a nivel hos-
pitalario, sino también en la aten-
cién primaria, puerta de entrada al
sistema. E incluso desde el cribado
neonatal, lo cual pasaria por afiadir
nuevas enfermedades a la prueba
del talén que se realiza a los bebés.
El internista, por otra parte, apela
a “mejorar” también en el acceso a
los medicamentos, entre otros
aspectos facilitando los tramites
actuales. “Porque a veces existe un
tratamiento, pero estamos pendien-
tes de que se apruebe a nivel nacio-
nal, a que se le pongan precios y se
comercialice... y muchas veces tam-
bién hay que pedirlos como medica-
mentos extranjeros. Todo eso nos
limita mucho también”, explica.
Por de pronto, Osakidetza esta tra-
bajando ya en formar una red de
profesionales referentes en enfer-
medades raras para dar un salto cua-
litativo en su abordaje, pues mas alla
de la literatura existente “es muy
importante la experiencia personal
de cada uno”. Aparte, desde el Ser-
vicio Vasco de Salud se esta traba-
jando en “unificar criterios” de la
mano de las asociaciones de pacien-
tes, algo “fundamental” para “saber
qué necesidades manifiestan” estos.
Por otro lado, Gémez apela a dar
pasos en la mejora de la atencién a
la salud mental de estos pacientes,
algo que “ha quedado siempre un
poco en segunda mano”, también
debido al “estigma” existente. “El
hecho de no tener un diagnéstico
durante afios de periplo médico es
muy dificil de llevar. Y luego, cuan-
do llega ese diagnoéstico, no siempre
estd acompanado por un tratamien-
to, que ademas no suele ser curati-
vo. Hay muchos puntos en los que
una atencién en salud mental es
importante”, advierte el internista,
en alusion también a los familiares.
Gomez, por tltimo, apunta a la fal-
ta de recursos como residencias o
centros de dia donde bien podrian
estar algunos de estos pacientes. ®
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La jornada tendra como escenario el HUA-Santiago de Gasteiz. Foto: DNA

Santiago acoge este jueves
12 unajornadamonografica

Bajo el titulo ‘Enfermedades raras, necesidades reales’, la cita contard con la
participacion de profesionales de dististas disciplinas, pacientes o familiares

VITORIA - El Dia Mundial de las
Enfermedades Raras se celebra en
una fecha nada casual, el 29 de
febrero. Sin embargo, la OSI Araba
va a celebrar este proximo jueves
12, casi tres meses y medio después
de esta efeméride, una jornada
monogréafica en torno a estas pato-
logias minoritarias que demuestra
laimportancia que tiene hablar de
ellas “durante todo el afio”, no solo
en una jornada tan sefialada.

Asi lo subraya Igor Gémez, inter-
nista de la organizacién sanitaria
alavesa y referente de Enfermeda-
des Raras, uno de los profesionales
que tomaran parte en esta cita que
se celebrara en el salén de actos del
HUA-Santiago, con entrada libre
hasta completar el aforo disponible.

Bajo el titulo Enfermedades raras,
necesidades reales, 1a jornada con-
tara con la participacion de espe-
cialistas de distintas disciplinas, asi
como de pacientes y familiares.
“Vamos a hablar un poquito de lo
que hacemos en las consultas, qué
enfermedades vemos, cémo hemos
ido evolucionando hasta ahoray
qué proyectos tenemos en mente”,
sintetiza Gémez a este periédico.

Tras la bienvenida, que correra a
cargo del director gerente de la OSI
Araba, Enrique Barez, y el propio
Gomez, la jornada abordara en un
primer bloque la experiencia de tres
organizaciones sanitarias de Osaki-
detza en el abordaje de las enferme-
dades raras. Participaran Itziar Asti-
garraga, jefa de servicio de Pediatria
del Hospital de Cruces, que departi-
ra sobre los retos de la investigacion
en enfermedades raras y los medi-
camentos huérfanos; Cristina Agui-
rre, de la OSI Donostialdea, que
hablara sobre la evolucién de la
atencion de estas patologias en
Gipuzkoa; y Beatriz Castillo, de la

Pese a que el Dia Mundial de
estas patologias es el 29 de
febrero, la citademuestrala
importancia de hablar ellas
“durante todo el afio”

“Vamos a hablar de lo que
hacemos en las consultas,
qué enfermedades vemos o
como hemos evolucionado
hasta ahora”, apunta Gémez

OSI Bilbao Basurto, que hara lo pro-
pio sobre el modelo asistencial desa-
rrollado en esta organizacién para
la atencién de pacientes con enfer-
medades raras neuroldgicas. Ade-
mas, Henar Sampedro, del Depar-
tamento de Salud, charlaré sobre la
vital puesta en marcha del Registro
de Enfermedades Raras de la CAV.

EL TRABAJO DE LA OSI ARABA La
siguiente parte se centrara en el tra-
bajo de la OSI Araba con estas pato-
logias, un bloque en el que tomaran
parte la facultativa adjunta de Gené-
tica en el Laboratorio de Araba, Ele-
na Beristain, y la jefa de Farmacia
Hospitalaria de la organizacién,
Vicky Goitia, asi como Igor GOmez.
Tras la pausa, habra un siguiente
apartado dedicado a los pacientes,
las redes de apoyo o el insomnio
familiar fatal, en el que tomara par-
te la jefa de servicio de Neurologia
en la OSI Araba, Izaro Kortazar.
Finalmente, una mesa redonda
contard con la participacion de las
pacientes Naiara Roitegi y June
Marcos; Luis Angel Oraa, padre de
un paciente; asi como del también
afectado Javier Larroda. - DNA
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