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ENFERMEDADES RARAS EN OSTEOLOGIA: FUNCION DEL PROFESIONAL
ASISTENCIAL, DEL INVESTIGADOR Y DEL "DECISOR" DE POLITICAS

SANITARIAS

VIRGINIAA. LLERA
Fundacién GEISER, Mendoza, Argentina. *

Resumen

Las enfermedades raras, o poco frecuentes,
son aquéllas cuyo conocimiento es incomple-
to, el diagnéstico es problematico y comun-
mente tardio, los tratamientos escasos o
inaccesibles, y las medidas tendientes a fa-
vorecer la insercion social del afectado son
insuficientes, y poco prioritarias. Por ese
motivo el paciente afectado se encuentra en
una situacion desventajosa comparada con
quienes padecen enfermedades prevalentes.
Entre las osteopatias médicas, aparte de la
osteoporosis, y los trastornos minerales, de
las urolitiasis, 0 nutricionales, los restantes
cuadros nosolégicos tienen caracteristicas
biomédicas que bien pueden considerarse
como raras. El profesional asistencial es el
responsable primario de la celeridad y certe-
za diagndstica, un factor critico en la futura
calidad de vida de los pacientes con enferme-
dades raras. Es importante que reclame
recursos y dedicacién, que capitalice la
experiencia de los individuos, y que aprenda
a vincularse en equipos multidisciplinarios y
multipais. Existe actualmente muy poca infor-
macién sobre el seguimiento a largo plazo de
estos pacientes. La ciencia y técnica no debe
encarar ensayos precarios, o pobremente
controlados. Los pacientes con enfermeda-
des raras necesitan al menos un estudio
clinico randomizado y controlado por enfer-
medad y por esquema terapéutico que sea
pivotal. Los proyectos deben ser integrales,
que desde el laboratorio culminen con la pro-
duccién industrial de elementos diagnosticos
y terapéuticos, e incluyan datos de calidad de
vida. Los comités de ética deben tomar en
cuenta la especial situacion de vulnerabilidad
de las minorias en salud. El agente sanitario
a cargo de la toma de decisiones debe fijar
prioridades y racionalizar los fondos en mate-
ria sanitaria, educacion e investigacion, pro-
moviendo la cooperacion (las enfermedades

raras no pueden ser una cuestion nacional), y
planes integrales de 6ptima calidad. Debe
planificar centros de consultas especificos en
los grandes nucleos urbanos, vigilar el abas-
tecimiento de recursos diagnésticos, terapéu-
ticos, de rehabilitacion y soporte, y de inser-
cion social. Las decisiones sanitarias deben
ser multipartidarias: gobierno, academia, in-
dustria y organizaciones civiles, visto que si a
alglin sector no le satisface el tema, no hay
progreso. La problematica de las enferme-
dades raras en osteologia, como en las res-
tantes especialidades, sélo puede resolverse
con la voluntad individual y colectiva de ha-
cerlo.

Palabras clave: enfermedades raras, médico
asistencial, investigacion, recursos, politicas
sanitarias.

Summary

RARE DISEASES IN OSTEOLOGY: ROLE OF THE
PRACTITIONER, THE RESEARCHER, AND THE
"DECISION MAKER" OF HEALTH POLICIES.
Diseases which are named rare, or uncom-
mon, are those whose knowledge is usually
incomplete, in which diagnosis is trouble-
some and delayed, treatments are scarce or
difficult to afford, and the social insertion of
the affected is not well supported. For such
reasons, the patient is in an unfavorable con-
dition compared with those suffering from
prevalent diseases. Among the medical os-
teopathies, apart from osteoporosis, urolithia-
sis or other nutritional mineral disorders,
most of the other clinical pictures may be
considered as rare. The practitioner is the
one responsible for the early detection of the
cases, a critical determinant on the future
quality of life for most of these patients.
Hence, resources and dedication should be
claimed. He must learn to listen to indivi-
duals, and to approach the problem in multi-
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multinational teams. Currently, information
on the long-term follow-up of these patients is
under-reported. Science and technology pro-
jects should not be tapered, or poorly contro-
lled. The subjects affected by rare diseases
demand at least one pivotal randomized con-
trolled trial per disease, per treatment sche-
dule. R&D projects should be connected,
from the lab to industrial production of
orphan goods, including quality of life end-
points. Ethical committees must particularly
consider the special vulnerability given by the
minority status. Health "decision makers"
should fit the priorities and funds in policies,
including education and research acts, pro-
moting cooperation (rare diseases can not be
intra-national issues) and high quality pro-
grams. Hospital Centers, as well as orphan
goods availabilities, and social support pro-
grams, should be planned at the main urban
sites. Decisions involving rare conditions
should be made in agreement between go-
vernment, academy, industry and organiza-
tions, because otherwise the program will
likely not work at all. Hence, the problem of
rare osteological diseases, as in other spe-
cialties, can be solved only by the individual
and collective will to do it.

Key words: rare diseases, general practitio-
ner, clinician, research, resources, health po-
licy.

Introduccién

Las enfermedades raras, o poco frecuentes,
son aquéllas cuyo conocimiento es incomple-
to como consecuencia de su baja prevalen-
cia; cuyo diagnostico es problematico y co-
munmente tardio; sus tratamientos escasos
o0 inaccesibles, y las medidas tendientes a fa-
vorecer la insercion social del afectado insufi-
cientes y poco prioritarias. Por ese motivo el
paciente afectado se encuentra en una situa-
cion desventajosa y desigual comparada con
quienes padecen enfermedades prevalentes.
Estas caracteristicas comunes a cualquier
enfermedad rara se enmarcan en un ambi-
ente socio-econémico adverso e incapaz de
congeniar con la relacion natural de la oferta
y la demanda, aln en los paises de mayor de-
sarrollo econdmico. En efecto, son tan pocos
los afectados por una condicion dada, que no

suelen generar un interés primario entre los
profesionales, los inversores y/o los politicos
del area de salud. Con ese criterio socio-
econémico en Europa se considera a una
condicion como rara cuando su prevalencia
es menor a 1/20.000. Teniendo en cuenta
que existen unas 6 u 8 mil variedades de en-
fermedades raras (la cifra varia porque la
mayoria no esta bien clasificada adn y cons-
tantemente se describen nuevas formas), se
estima que en su conjunto estas condiciones
impactan en hasta el 8% de la poblacion ge-
neral. En efecto, es posible decir que practi-
camente no hay grupo familiar que en gene-
raciones contemporaneas no hayan vivido
una situacion de salud con las caracteristicas
de "rara".

Entre las osteopatias médicas, aparte de la
osteoporosis senil y posmenopausica, y los
trastornos minerales, de litiasis, o nutricio-
nales, los restantes cuadros nosoldgicos tie-
nen caracteristicas biomédicas que bien pue-
den considerarse como raras. Algunas de
ellas son muy conocidas para el ostedlogo cli-
nico, como la osteogénesis imperfecta, la
osteitis de Paget, los quistes o el cancer pri-
mario, la hipercalcemia maligna, el hiperpara-
tiroidismo primario, los trastornos metabdli-
cos hereditarios, congénitos, las displasias,
etc., al menos en sus formas mas expresivas
(ver trabajos en el libro de la AAOMM que in-
cluye trabajos cientificos sobre 54 enferme-
dades raras del esqueleto).1 Pero muchas
otras condiciones de fragilidad ésea, secun-
daria a alteraciones del crecimiento, endocri-
nas, neuro-musculares, inmunolégicas, re-
umaticas, posturales, nutricionales, farma-
colégicas, post-traumaticas, conductuales
(sedentarismo, sobrecarga), estan lejos de
encontrarse definidas y de ser tratadas
integralmente. Generalmente le llegan al
ostedlogo cuando se hallan avanzadas y con
alguna forma de discapacidad evidente.
Existe un campo enor- me de osteopatias mé-
dicas que requiere ser explorado, bien diag-
nosticado y especificamente tratado.

A este panorama hay que agregarle el con-
cepto de que la salud no es sélo la ausencia
de la expresion mérbida, sino la prevencion
de recaidas y complicaciones, el restableci-
miento funcional y la insercion social del
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afectado con maximo aprovechamiento de su
calidad de vida. No hay salud sin salud men-
tal, dice un reciente articulo en el Lancet;? y
para el paciente con una enfermedad rara no
puede haber salud mental si se lo expone a
una atenciéon de inferior calidad o pronéstico
incierto. Por ejemplo; tratar a un nino con os-
teogénesis imperfecta s6lo para lograr un au-
mento transitorio de su masa 6sea en algu-
nos lugares de su esqueleto, no es sino un
pequeno logro dentro de la expectativa de
salud que tiene el paciente y su entorno fami-
liar. La fractura es un evento minimo en su
entorno vivencial si se lo compara con las
graves limitaciones que un esqueleto fragil le
impone a su calidad de vida. Entonces hay
que diagnosticar todo el impacto mérbido de
esa enfermedad en la persona y tratar de me-
jorar sus perspectivas de insercion social,
antes, durante y mucho después del suceso
fracturario.

Visto este panorama, aqui muy resumido —es
mucho mas lo que falta hacer que lo ya ha
hecho-, que planteamos la responsabilidad
del profesional ya sea en su papel de asis-
tente, investigador o "decisor", este Gltimo un
término acunado en medios oficiales para
definir a la persona con poder para cambiar
politicas, en este caso de indole socio-sani-
tarias.

Desde el plano asistencial

El profesional asistencial (médico, odonté-
logo, bioquimico, nutricionista, psico-terapeu-
ta, kinesidlogo, enfermero y otros) es el res-
ponsable primario de la celeridad y certeza
diagnéstica, un factor critico en la futura cali-
dad de vida de los pacientes con enferme-
dades raras.

Esta en la responsabilidad profesional de
cada uno la busqueda de informacién que
permita atender a todos los pacientes con
igual calidad. Es necesario generarse espa-
cios para poder asistir a las reuniones cienti-
ficas denominadas "chicas", y no sélo a las
mas promocionadas. Es importante reclamar
que las asociaciones profesionales trabajen
en los campos donde la informacion esta re-
legada. Se debe escuchar al paciente con
una enfermedad rara, o a sus familiares, in-
dependientemente de la condicion educativa

Llera: Roles del clinico, del investigador y del sanitarista.

de los mismos, porque el afectado es una
persona que generalmente lleva un largo ca-
mino recorrido, interconsultando profesio-
nales y posibilidades. Tiene en su vida coti-
diana la experiencia faltante en la mayoria de
los médicos de atencién primaria. Sabe por
propia experiencia corporal aquello que no
figura en los libros. Los afectados invariable-
mente acceden a las organizaciones civiles
que se han formado justamente por las defi-
ciencias en materia de atencién sanitaria y
social hoy existentes y muchas de ellas son
poderosas redes de comunicacion que supe-
ran el esfuerzo de un profesional atareado.
Los casos de auto-diagnoéstico, de hallazgos
de tratamientos y especialistas por el propio
afectado son la regla y no la excepcion.
Emprender tratamientos en equipo, favorecer
el acceso a las interconsultas, tener en cuen-
ta que el conocimiento técnico propio o dis-
ponible puede no ser el mejor o el mas actua-
lizado para esa condicién, son también
iniciativas positivas. Es frecuente verificar re-
comendaciones diferentes segln los médicos
de distintos paises, un aspecto que en los
tiempos actuales de comunicaciones glo-
bales ya no debiera ocurrir.

Académicamente es critico el hacer compartir
las experiencias propias, pues cada afectado
es un "sujeto experimental" muy valioso. Con-
secuentemente se deben reportar las compli-
caciones, los eventos adversos y los resulta-
dos negativos. Muchas veces no se lo hace
porque la casuistica es pobre o los resultados
escasos. Sin embargo, la omision de comuni-
cacion es uno de los motivos capitales que
mantienen oculta a estas condiciones y rele-
gan las chances a los pacientes de otros cole-
gas.

La blsqueda de evidencias en las recomen-
daciones terapéuticas no son faciles y deben
optimizarse las fuentes de consulta. Los pa-
cientes deben luego ser seguidos hasta con-
seguir la menor pérdida funcional posible o
recuperar la calidad de vida cuando esta es
posible. Existe actualmente muy poca infor-
macién sobre el seguimiento a largo plazo de
estos pacientes.
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Desde la investigacion y docencia

El hecho de que sea dificil reclutar pacientes
no implica que los afectados por enferme-
dades raras deban ser sometido a ensayos
precarios, de bajo poder inferencial, o pobre-
mente controlados. Con las tecnologias de
comunicacion existentes hoy en dia y la dis-
posicion de trabajar en red, los pacientes con
enfermedades raras necesitan estudios clini-
cos randomizados y controlados por enferme-
dad y por esquema terapéutico que sean
pivotales. De muy poco sirven que se de-
sarrollen varios estudios de grupos aislados;
la necesidad de estudios multicéntricos es en
estos casos esencial.>*

Es asimismo importante la elaboracién de
proyectos integrales, es decir, proyectos de
desarrollo que desde el laboratorio culminen
con la produccién industrial de elementos
diagnésticos y terapéuticos e incluyan datos
de calidad de vida. Los pacientes con enfer-
medades raras con frecuencia son incluidos
en testeos diagnédsticos o terapéuticos de
productos que luego son derivados al uso en
otras patologias prevalentes, especialmente
en el campo de la genética, de las células
madre, de técnicas quirdrgicas, de factores
inmunolégicos, etc. Y no dejan un rédito mé-
dico a esa entidad.

Se deben planificar investigaciones que in-
cluyan el impacto del afectado en el medio
familiar y en su calidad de vida. Debe pen-
sarse que el afectado tiene su patologia pri-
maria en el esqueleto, pero que su deseo es
vivir y convivir como las demas personas.

Los comités de ética institucionales deben
tomar en cuenta la especial situacion de vul-
nerabilidad de los afectados. En condiciones
prevalentes un paciente puede "prestar" su
cuerpo para que se investiguen varias alter-
nativas, copias, los productos llamado me
too, o para estudios con objetivos parciales.
Pero en las condiciones de baja prevalencia
ello no es ético; cada afectado es un aporte
valioso en el conjunto y las investigaciones
deben ser programadas de modo integral y
beneficioso para estas condiciones. No es
ético obtener muestras bioldgicas, encarar
tratamientos, etc., si no se cuenta con un pro-

grama respaldado suficientemente como
para conseguir un beneficio concreto en los
afectados.

Aportes del decisor sanitario

El primer aporte desde este sector es el
asumir que los esfuerzos de salud deben
hacerse en igual medida para todas las
personas, y entonces deben evitarse las
"competencias" en patologias prevalentes y
médicamente resueltas o bastantes resueltas
y volcar los recursos oficiales hacia aquéllas
que todavia no tienen solucion.

El decisor debe fijar prioridades y racionaliza-
ciéon de recursos en materia sanitaria, de
educacion e investigacion, promoviendo la
cooperacion en enfermedades raras y los
planes integrales de Optima calidad. Debe
planificar centros de consultas especificos en
los grandes nlcleos urbanos, vigilar el abas-
tecimiento de recursos diagnésticos, terapéu-
ticos, de rehabilitacion y soporte y de inser-
cion social.

El decisor debe oir el reclamo de las mino-
rias, debe darse cuenta que si existen focos
de necesidades no satisfechas en materia de
salud es porque en esas condiciones la ley de
oferta y demanda no funciona. Las negocia-
ciones habituales en materia de desarrollo
tecnolégico entre los desarrollistas y los deci-
sores tampoco funcionan en este campo. De
hecho no han funcionado hasta ahora.®’
Debe entonces posibilitarse un espacio de
discusion para que las organizaciones civiles
de afectados, que son instituciones muy for-
madas e informadas, que estan en contacto
con sus pares internacionales y asesoradas
por profesionales, puedan intermediar y mo-
nitorear las politicas locales en enferme-
dades raras. Entonces las decisiones sanita-
rias deben ser multipartidarias: gobierno,
academia, industria y organizaciones civiles.
Cada una debe aportar la cuota de conoci-
miento y poder para cambiar las cosas, tal
como le corresponde.
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Hacia una medicina mejor

Los avances tecnolégicos y sociales en el
ejercicio de la medicina son el 16gico anhelo
de médicos, sanitaristas y pacientes, pero en
aquellas condiciones relegadas como son la
atencion de las enfermedades poco fre-
cuentes, se deben adoptar conductas acti-
vas, procurar el trabajo en conjunto, racionali-
zar los recursos y abrir las voluntades para
interaccionar cooperativamente de un modo
internacional. EI modelo de trabajo iniciado
desde los Institutos Nacionales de Salud
(NIH) de los Estados Unidos propone esa al-
ternativa para enfrentar la inercia actual.® La
problematica de las enfermedades raras en
osteologia, como en las restantes especiali-
dades, puede resolverse con la toma de deci-
siones, individuales y colectivas. Debe con-
tarse con las leyes apropiadas, organiza-
ciones metoédicas en hospitales y centro de
atencioén, y normas generales de atencién
para que el médico practico sepa resolver las
consultas de los pacientes con afecciones no
frecuentes.

(Recibido: octubre de 2007. Aceptado: di-
ciembre de 2007).
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