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ACTUALIZACIONES / Review

ENFERMEDADES POCO FRECUENTES: DESAFiOS EN SU

DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO

Maria L. Brance', Gésar A. Crespi?
"CONICET. Argentina.

2 Centro de Referencia en Enfermedades Raras y de Dificultoso Diagndstico (CERyD). Argentina

Resumen

Las enfermedades raras o EPF (enfermeda-
des poco frecuentes) son condiciones que
afectan a un pequefio porcentaje de la po-
blacion mundial (aproximadamente el 6-8%),
pero representan un desafio significativo para
la salud publica. Se estima que existen entre
6000 y 8000 enfermedades raras, aunque el
numero varia debido a definiciones inconsis-
tentes y diferencias en las tecnologias diag-
nosticas entre paises. En algunos lugares,
como Estados Unidos, se considera rara una
enfermedad que afecta a menos de 200.000
personas, mientras que en Europa y Japén las
definiciones varian. En la Argentina, las enfer-
medades poco frecuentes afectan a 1 en 2000
personas 0 menos, y la Ley Nacional 26689
de 2011 asegura derechos para el diagnosti-
co, tratamiento y atencion integral de los pa-
cientes. Esta falta de consenso dificulta tanto
el diagndstico como el tratamiento.

A pesar de los avances en la investigacion y
la creacion de medicamentos huérfanos, mu-
chos trastornos aun carecen de tratamien-
tos aprobados. Se estima que alrededor del
80% de las enfermedades raras tienen una
causa genética, aunque este dato no ha sido
confirmado mediante un analisis exhausti-
vo. Ademas, ciertas enfermedades son mas
prevalentes en regiones especificas debido a
mutaciones genéticas particulares. El nimero
de enfermedades raras sigue siendo incierto,
y aunque se citan entre 6000 y 8000, existen
bases de datos que incluyen mas de 21.000
enfermedades, lo que sugiere que la cifra po-
dria ser considerablemente mayor. Esto resal-
ta la necesidad de una mayor armonizacion
en la definicién y la investigacion sobre estas
condiciones.

Palabras clave: enfermedades poco frecuen-
tes, definicidon, genética, leyes, diagnodstico.

*E-mail: lorenabrance@gmail.com

132

Actualizaciones en Osteologia, VOL. 20 - N° 3 - 2024


mailto:lorenabrance@gmail.com
https://orcid.org/0000-0002-6749-9921
https://orcid.org/0009-0003-1873-0749

Brance ML, et al.: Enfermedades poco frecuentes

RARE DISEASES: CHALLENGES IN
DIAGNOSIS AND TREATMENT

Abstract

Rare diseases or EPF (Rare Conditions) are
conditions that affect a small percentage of the
population but represent a significant public
health challenge, impacting approximately
6-8% of the global population. It is estimated
that there are between 6,000 and 8,000 rare
diseases, though the number varies due to
inconsistent definitions and differences in
diagnostic technologies across countries. In
some places, such as the United States, a
disease is considered rare if it affects fewer
than 200,000 people, while in Europe and
Japan, the definitions differ. In Argentina, rare
diseases affect 1 or less in 2,000 people, and
the National Law 26.689 of 2011 ensures rights
for diagnosis, treatment, and comprehensive

Introduccion

Las enfermedades poco frecuentes (EPF),
también denominadas enfermedades raras,
son aquellas que afectan a un pequefo por-
centaje de la poblacién. Segun la Union Euro-
pea, se consideran raras aquellas que tienen
una prevalencia inferior a 5 casos por cada
10.000 habitantes, mientras que en Estados
Unidos el umbral es de menos de 200.000
personas afectadas en el pais.’? Estas condi-
ciones son generalmente croénicas, y progre-
sivas en muchos casos. Aproximadamente
el 80% de las EPF tienen un origen genético,
mientras que el resto incluye enfermedades
autoinmunes, infecciosas y formas raras de
cancer.®

Actualmente, existen aproximadamente
7000 enfermedades raras identificadas, que
en conjunto afectan al 10% de la poblacién.
Sin embargo, menos del 6% de todas las en-
fermedades raras cuentan con una opcion
de tratamiento aprobada, lo que pone de

care for patients. This lack of consensus
complicates both diagnosis and treatment.
Despite advances in research and the
creation of orphan drugs, many disorders
still lack approved treatments. It is estimated
that around 80% of rare diseases have a
genetic cause, although this data has not
been confirmed through thorough analysis.
Additionally, certain diseases are more
prevalent in specific regions due to particular
genetic mutations. The exact number of rare
diseases remains uncertain, and although the
range is cited as 6,000 to 8,000, databases
list more than 21,000 diseases, suggesting
the number could be significantly higher. This
highlights the need for greater harmonization
in the definition and research of these
conditions.

Keywords: rare diseases, definition, genetics,
laws, diagnosis.

manifiesto sus enormes necesidades no sa-
tisfechas en el desarrollo de medicamentos.*
El proceso de reutilizacion de farmacos para
nuevas indicaciones, en comparacion con el
desarrollo de medicamentos huérfanos nove-
dosos, es un método eficaz en tiempo y cos-
tos que deriva en tasas de éxito mas altas,
lo que puede reducir drasticamente el riesgo
asociado al desarrollo de medicamentos para
enfermedades raras.® Aunque la reutilizacién
de medicamentos no es un concepto nuevo,
en los ultimos afos se han desarrollado nue-
vas estrategias para llevarla a cabo de manera
sistematica y racional.

El objetivo de la presente revision narrativa
es describir los desafios y avances en las EPF.

Epidemiologia

Aunque cada EPF afecta a un nimero limi-
tado de personas, colectivamente representan
un problema de salud publica significativo.
Se estima que existen entre 6000 y 8000
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enfermedades raras diferentes, que afectan
aproximadamente al 6-8% de la poblacion
mundial. En paises con datos consolidados,
como Estados Unidos y la Unién Europea, se
estima que entre 25 y 30 millones de personas
conviven con una EPF. Estas condiciones ge-
neran una carga sanitaria considerable debido
a diagnosticos tardios, tratamientos insuficien-
tes o inexistentes y altos costos médicos.®

Entidades reguladoras, cientificos, clinicos
y grupos de defensa/ayuda de pacientes con
enfermedades poco frecuentes suelen citar
aproximadamente 7000 como el numero de
enfermedades poco frecuentes. ¢Por qué las
estimaciones de su numero varian tanto? Una
razén es la falta mencionada anteriormente
de consistencia en la definicion de estas en-
tidades y su incidencia en diferentes paises
0 grupos demograficos. Otra razén son las
diferencias tecnolégicas en los diferentes pai-
ses que permiten llegar a su diagndstico e im-
perfecciones en las terminologias actuales.”
Algunas terminologias no incluyen trastornos
cromosomicos, u otras variaciones estructu-
rales, mientras que otras no incluyen enferme-
dades raras con causas ambientales, como la
exposicion a toxinas.®

Recientemente, un gran nimero de recur-
sos terminolégicos se han unido para armo-
nizar las definiciones de enfermedades en la
Ontologia de Enfermedades Monarch. Aunque
este proceso de consenso aun esté en curso,
actualmente Haendel y cols. estiman que el
numero de enfermedades poco frecuentes es
superior a 10.000.° En ausencia de una defini-
cién globalmente aceptada para las enferme-
dades poco frecuentes, un enfoque pragmati-
co inicial es contar los términos mas especifi-
cos (es decir, “términos hoja”) en las jerarquias
de enfermedades, excluyendo los términos de
nivel superior. Cuando tal informacion de las
principales fuentes de conocimiento sobre
enfermedades poco frecuentes —incluyendo
Orphanet, OMIM, GARD, DOID y el Tesauro
NCI- se combina de manera algoritmica, se
puede identificar un total de 10.393 “términos

hoja” de enfermedades poco frecuentes. La
mayoria, 6370 enfermedades poco frecuen-
tes, estan presentes en tres o mas recursos,
mientras que 4023 son Unicas de una fuente.
Este analisis preliminar sugiere que podria ha-
ber un nimero sustancialmente mayor de lo
que tipicamente se asume en la actualidad,
con obvias implicaciones para los diagnosti-
cos, el descubrimiento de medicamentos y el
tratamiento.!" Sin embargo, debe enfatizarse
gue se necesita un analisis mucho mas rigu-
roso para establecer si esta es realmente una
estimacion mas precisa.

La mayoria de las enfermedades raras aun
carecen de tratamientos aprobados a pesar
de los grandes avances en la investigacién
que proporcionan las herramientas para com-
prender su base molecular, asi como de la le-
gislacién que proporciona incentivos regulato-
rios y econdmicos para catalizar el desarrollo
de terapias especificas. Abordar esta brecha
traslacional es un desafio multifacético, para
el cual un aspecto clave es la seleccién de la
modalidad terapéutica 6ptima para traducir
los avances en el conocimiento de las enfer-
medades raras en medicamentos potenciales,
conocidos como medicamentos huérfanos.’

Las enfermedades raras se definen de
manera diferente segun la jurisdiccion es-
pecifica responsable de su definicién. En los
Estados Unidos, fueron definidas legalmente
por las “Enmiendas de Promocién de la Sa-
lud y Prevencién de Enfermedades de 1984”
(una enmienda a la Ley de Medicamentos
Huérfanos de 1983) como cualquier condi-
cién que afecte a menos de 200.000 perso-
nas en ese pais.'?

En Europa, la Agencia Europea de Medica-
mentos especifica una prevalencia de menos
de 5 en 10.000 personas (equivalente a me-
nos de 1 en 2000), mientras que, en Japon, el
Ministerio de Salud, Trabajo y Bienestar de-
fine las enfermedades raras como cualquier
condicién que afecte a menos de 50.000 in-
dividuos en el pais (equivalente a menos de
1 en 2500 personas).”® Asi, una enfermedad

134

Actualizaciones en Osteologia, VOL. 20 - N° 3 - 2024



Brance ML, et al.: Enfermedades poco frecuentes

que afecta a 1 de cada 1800 personas podria
considerarse rara en los Estados Unidos, pero
no en la Unién Europea ni en Japoén.

Ciertas enfermedades son mas prevalen-
tes en regiones especificas debido a muta-
ciones fundadoras y, por lo tanto, podrian ser
consideradas raras formalmente en la mayoria
de los paises, pero no en otros. No existe un
consenso sobre una definicién internacional
de enfermedad rara; de hecho, una revision
sistematica identific6 296 definiciones de
1109 organizaciones en 32 jurisdicciones in-
ternacionales. Esta revisién encontré un pro-
medio global de 40 casos/100.000 personas,
lo que equivale a una prevalencia promedio
de 1 en 2500 personas.

El nimero exacto de enfermedades raras
también carece de una estandarizacion con-
sensuada, con cifras frecuentemente citadas
que varian de 5000 a 8000 enfermedades ra-
ras. El sitio web Global Genes mantiene una
lista de enfermedades raras (https://global-
genes.org). Un catélogo de trastornos here-
ditarios, Online Mendelian Inheritance in Man
(OMIM), incluye una lista de 6510 fenotipos
cuyo origen molecular es conocido, ademas
de 1386 fenotipos, cuyo origen molecular es
desconocido o sospechado, y 1629 fenotipos
con base mendeliana sospechada, lo que da
un total de 9525 fenotipos (https://www.omim.
org/statistics/entry, consultado el 31 de enero
de 2025). Sin embargo, todos los fenotipos
incluidos en OMIM tienen una base heredi-
taria confirmada o sospechada, lo cual no es
cierto para todos los trastornos raros, y, por
otro lado, no todos los fenotipos incluidos alli
representan enfermedades raras. De hecho,
aproximadamente dos tercios de las entradas
fenotipicas no resueltas en OMIM representan
enfermedades raras, mientras que solo el 8%
son condiciones bien establecidas.?

El sitio web Orphadata, que extrae con-
juntos de datos de Orphanet, incluye una lista
de 21.884 enfermedades raras (http://www.
orphadata.org/data/xml/en_producti.xml,
consultado el 31 deenerode 2025) y representa

quiza la lista curada mas completa de enfer-
medades raras.

Es ampliamente citado que el 80% de todas
las enfermedades raras tiene una etiologia ge-
nética. Sin embargo, nunca se cita un andlisis
formal que respalde esta estimacion. En Orpha-
data, al revisarse las asociaciones gen-enferme-
dad, cada gen en dicha lista se asocia con un
promedio de 1,9 enfermedades, pero este no es
un numero estatico, ya que se describen regu-
larmente nuevas asociaciones gen-enfermedad.
De hecho, hay aproximadamente 300 nuevos
fenotipos mendelianos afadidos a OMIM cada
afo, la gran mayoria de los cuales representa
nuevas asociaciones gen-enfermedad.'?

Comparacioén de las definiciones y carac-
teristicas de las EPF en USA, Europa, Ja-
po6n y América Latina

Definicion de Enfermedades Poco Fre-
cuentes. Como ya fue descripto, la definicion
de enfermedades poco frecuentes varia se-
gun la regién, influenciada por factores epide-
mioldgicos, econdmicos y sociales. A conti-
nuacién, se presenta una comparacion de las
definiciones y otros puntos de Estados Uni-
dos, Europa, Japén y América Latina:

Estados Unidos: segun la Ley de Medica-
mentos Huérfanos de 1983, se considera una
enfermedad rara aquella que afecta a menos
de 200.000 personas en el pais, lo que equi-
vale a aproximadamente 1 de cada 1630 per-
sonas.™

Esta definicion abarca una amplia gama de
enfermedades, desde aquellas con una pre-
valencia muy baja hasta algunas mas comu-
nes en grupos especificos.

Europa: la Agencia Europea de Medica-
mentos (EMA) establece que una enferme-
dad rara es aquella que afecta a menos de 5
personas por cada 10.000 (equivalente a me-
nos de 1 en 2000 personas) en la poblacion
general. Esta definicidon se aplica en toda la
Unién Europea, lo que facilita la regulacion y
comercializaciéon de tratamientos para estas
condiciones.®
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Japon: en Japén, el Ministerio de Salud,
Trabajo y Bienestar define una enfermedad
rara como aquella que afecta a menos de
50.000 personas en el pais (aproximadamente
1 en 2500 personas). Esta definicion permi-
te un enfoque mas especifico, adaptado a la
poblacién japonesa, que tiene caracteristicas
genéticas particulares y prevalencia diferen-
ciada de ciertas enfermedades raras.'®

América Latina: en la Argentina, las EPF se
definen como aquellas que afectan a menos
de 1 en 2000 personas. Este criterio esta res-
paldado por la Ley Nacional 26689, ya men-
cionada, que establece la obligacion de ga-
rantizar el acceso a la atencion integral y el
tratamiento adecuado para los pacientes con
EPF (Ley Nacional 26689, 2011).

En otros paises de América Latina, como
Brasil, México y Colombia, las definiciones
tienden a ser similares, pero la disponibilidad
de tratamientos y la infraestructura para su
diagnodstico varian considerablemente entre
paises.

Mortalidad en Enfermedades Poco Fre-
cuentes. Esta varia considerablemente y es
mayor en paises con menor infraestructura de
salud, como en algunas regiones de América
Latina, en comparacién con paises con un ac-
ceso mas amplio a tratamientos y diagnosti-
Cos.

En Estados Unidos y Europa: la mortalidad
por enfermedades raras en estos paises ha
disminuido con la implementacion de politicas
publicas que promueven la investigacién y el
acceso a tratamientos innovadores. Sin em-
bargo, muchas enfermedades raras contindan
siendo letales debido a la falta de diagnéstico
temprano y la ausencia de terapias especifi-
cas.

La mortalidad en Japén esta influenciada
por el acceso a tratamientos innovadores y la
alta calidad de los cuidados médicos. En ge-
neral, la mortalidad ha disminuido en enferme-
dades raras debido a la precisién diagndstica
y la disponibilidad de terapias especializadas,
aunque en algunas condiciones genéticas,

no ha habido avances en tratamientos y, por
ende, no hay diferencias en mortalidad.

Por otro lado, en paises de América Latina,
la mortalidad por enfermedades raras sigue
siendo un desafio importante debido a la falta
de infraestructura para el diagndstico tempra-
no y la limitada disponibilidad de tratamien-
tos. La mortalidad es mas alta en enfermeda-
des raras genéticas y metabdlicas que no se
detectan a tiempo.

Estudios genéticos y diagndstico. El acce-
so a los estudios genéticos y otros métodos
diagnésticos se ve influenciado directamente
de acuerdo con el desarrollo tecnolégico de
los diferentes paises y el acceso de la po-
blacién a ellos. En paises con una mayor in-
version en investigacion y tecnologia, como
Estados Unidos y los de Europa, los estudios
genéticos avanzan rapidamente, mientras en
América Latina, aunque existen avances, la
disponibilidad de tecnologia y expertos es
mas limitada.

Estados Unidos y Europa: los avances en
estudios genéticos han permitido un mayor
numero de diagnosticos para enfermedades
raras. Secuenciacion del exoma completo y
tecnologias de lectura larga han facilitado el
diagnéstico temprano y la identificacion de
variantes genéticas. La medicina de precision
desempefia un papel central en el tratamiento
de las EPF en estos paises.

Japoén: Japon es un lider en la investiga-
cién genética relacionada con las enferme-
dades raras, y la integracién de la medicina
personalizada esta avanzando rapidamente.
Los estudios genéticos estan muy enfocados
en mutaciones genéticas especificas comu-
nes en la poblacién japonesa, lo que mejora el
diagnéstico en este contexto.

América Latina: los estudios genéticos en
América Latina estan en proceso de expan-
sidn, pero aun existen limitaciones en infraes-
tructura y acceso a tecnologia avanzada. Sin
embargo, la implementacion de programas
nacionales de diagnéstico genético, como
en la Argentina con el Registro Nacional de

136

Actualizaciones en Osteologia, VOL. 20 - N° 3 - 2024



Brance ML, et al.: Enfermedades poco frecuentes

Enfermedades Poco Frecuentes (RENEPOF),
ha sido un paso importante en la mejora del
diagndstico (Ministerio de Salud de la Nacién,
2021).

Edades en Enfermedades Poco Frecuen-
tes. Las enfermedades raras pueden afectar
a personas de todas las edades, pero un gran
numero de ellas se manifiesta desde la infan-
cia, como las enfermedades metabolicas here-
ditarias o las distrofias musculares. En algunos
casos, como en ciertos tipos de cancer raro, la
incidencia puede aumentar en la edad adulta.

Calidad de vida. La calidad de vida de los
pacientes con enfermedades poco frecuen-
tes depende en gran medida del acceso al
diagnodstico temprano, la disponibilidad de
tratamientos innovadores y el apoyo social y
psicolégico. Las politicas publicas en lugares
como Estados Unidos y Europa contribuyen
a un mejor acceso y seguimiento, mientras
que, en América Latina, aunque los esfuerzos
estan en marcha, todavia existen barreras sig-
nificativas.

En Estados Unidos y Europa, la medicina
personalizada y los avances en las terapias
génicas han mejorado significativamente la
calidad de vida de los pacientes.

En Japdn, la calidad de vida de los pacien-
tes con enfermedades raras se ha visto favo-
recida por el sistema de salud avanzado y las
politicas publicas de salud que garantizan ac-
ceso a medicamentos huérfanos y tratamien-
tos especificos.

En América Latina, la calidad de vida se ve
afectada por la falta de acceso a tratamientos
y servicios médicos especializados. Sin em-
bargo, diversas organizaciones de pacientes
y el sistema de salud publica estan trabajan-
do para mejorar la atencion integral, lo que ha
contribuido a mejorar la calidad de vida en al-
gunos paises como la Argentina.

Mortalidad: 1a mortalidad es mayor en pai-
ses con menor infraestructura de salud, como
en algunas regiones de América Latina, en
comparacién con paises con un acceso mas
amplio a tratamientos y diagndsticos.

Latabla 1 ofrece unavision generalde cémo
las enfermedades raras se manejan y perci-
ben en distintas partes del mundo, con una
clara diferencia en los recursos y las politicas
de salud disponibles en cada region. Los
aspectos analizados en ella son de caracter
general e informativo, ya que —como se po-
dra observar- no abarcan a toda la pobla-
cién mundial. Otros paises, con el correr de
los afos, han realizado sus propios registros,
como es el ejemplo de China, India, Australia,
entre otros.'"18

Leyes y politicas de los gobiernos

El manejo de las EPF depende en gran
medida de la implementacioén de politicas gu-
bernamentales y marcos regulatorios especi-
ficos. Algunas legislaciones clave incluyen:

Ley de Medicamentos Huérfanos (Orphan
Drug Act, 1983, EE. UU.): proporciona incen-
tivos fiscales, exclusividad de mercado y apo-
yo en investigacién para fomentar el desarro-
llo de tratamientos para EPF.1920

Regulacion Europea de Medicamentos
Huérfanos (1999): similar a la ley estadouni-
dense, ofrece beneficios para el desarrollo de
terapias en la Unién Europea.?

Estrategias nacionales: muchos paises
han implementado planes especificos, como
el “Plan Nacional de Enfermedades Raras”
en Espafa y programas similares en Francia
y Brasil, que buscan mejorar el diagnéstico,
acceso a tratamientos y apoyo a la investiga-
cion.

Enfermedades poco frecuentes en la
Argentina

En la Argentina, las enfermedades poco
frecuentes (EPF) son aquellas que afectan a
un numero reducido de personas en la po-
blacién, estableciéndose su prevalencia en
1 en 2000 personas o menos. Este criterio
esta determinado por la Ley Nacional 26689,
sancionada el 29 de junio del afio 2011, que
tiene como objetivo proporcionar un mar-
co normativo para la atencién integral y la
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Tabla 1. Comparacién de las EPF en Estados Unidos, Europa, Japén y América Latina

Aspecto Estados Unidos Europa Japoén América Latina
Menos de 200.000
personas (1 Menos de 1 en
Definicion de cada 1630) Menos de 5 por cada  Menos de 50.000 2000 personas (Le
de EPF segun la Ley de 10.000 (1 en 2000) personas (1 en 2500) P : Y
. 26689, Argentina)
Medicamentos
Huérfanos (1983)
Alta en algunas . . Alta en algunas
enfermedades raras Alta en enfermedades Mortalidad reducida enfermedades
. : por avances .
sin tratamiento, raras como . . . raras debido
L . en diagnéstico R
. pero ha disminuido neurodegenerativas, . a limitaciones
Mortalidad . y tratamiento, . i
con avances pero el tratamiento . en diagnostico
) C o . especialmente . .
en diagnéstico mejora la esperanza de y tratamiento;
. . en enfermedades . .
y terapias vida - mortalidad mas alta
: genéticas .
innovadoras en &reas rurales
Foco en mutaciones En expansion, pero
Avances en . - P S
o Tecnologias avanzadas genéticas especificas con limitaciones en
. secuenciacion del . .
Estudios como lectura larga de  de la poblacion infraestructura y
s exoma completo L . .
genéticos medicina ADN y medicina de japonesa, avances acceso a tecnologia
Y . precisién en medicina avanzada en
personalizada : .
personalizada muchos paises
Afecta principalmente  Predominantemente Afecta
Afecta a todas las L e ~ o
a nifos y jovenes en nifios y principalmente a
edades, con un . " i iy
: adultos, especialmente adultos jévenes, nifios y jovenes
Edad alto porcentaje )
. . en enfermedades especialmente adultos, con
diagnosticado en la " . - .
infancia metabdlicas y enfermedades diagnostico tardio
musculares genéticas en muchos casos
Mejora con Sistema de salud Ca|.|dad de Vlda
. o . . variable segun el
diagndstico Acceso a tratamientos avanzado, mejora .
- - . - . acceso a servicios
. temprano, medicina especializados mejora lala calidad de vida )
Calidad de . . . de salud; la falta
- personalizada, calidad de vida, aunque con acceso a
Vida . o de recursos y
y acceso a la falta de diagnoéstico
tratamientos temprano afecta
innovadores

medicamentos
huérfanos y
diagndstico temprano

especialistas limita
el tratamiento
adecuado

promocion de la salud de los pacientes afec-
tados por estas patologias. La ley no solo re-
conoce la especificidad de las EPF, sino tam-
bién establece una serie de derechos para
los pacientes, como el acceso a la atencion
meédica adecuada, el diagndstico temprano y
el tratamiento especifico, con el fin de mejo-
rar su calidad de vida y reducir las barreras
de acceso a los servicios de salud (Ley Na-
cional 26689, 2011. https://servicios.infoleg.
gob.ar/).

Cobertura integral y Servicios de Salud. De
acuerdo con la Ley 26689, las obras sociales y
las empresas de medicina prepaga estan obli-
gadas a brindar cobertura asistencial integral a
las personas con enfermedades poco frecuen-
tes. Esta cobertura incluye la deteccién tem-
prana, el diagndstico, el tratamiento y la recu-
peracion, asegurando que los pacientes reci-
ban la atencién necesaria independientemente
de su condicion. Esto constituye un avance
significativo en el acceso a servicios médicos
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especializados ya que, en muchos casos, las
enfermedades poco frecuentes requieren tra-
tamientos altamente especializados y costo-
sos (https://www.argentina.gob.ar/).

Ademas, la legislaciéon incluye la obliga-
cién de promover investigacion cientifica para
el tratamiento de estas patologias, un paso
importante en la lucha contra las EPF.

Programa Nacional de Enfermedades Poco
Frecuentes. En el marco de la Ley 26689 se
cre6 el Programa Nacional de Enfermedades
Poco Frecuentes bajo la érbita del Ministerio
de Salud de Argentina (https://www.argentina.
gob.ar/salud/pocofrecuentes/definicion).

Este programa tiene como principal objeti-
vo la difusién de conocimientos sobre preven-
cioén, diagnostico temprano y tratamiento de
las EPF, asi como la capacitacion de recursos
humanos dentro del sistema publico de salud.
La capacitacion y sensibilizacién de los profe-
sionales de la salud es fundamental, dado que
muchas veces los médicos no estan suficien-
temente formados en el diagnéstico temprano
de enfermedades raras, lo que puede retrasar
el acceso al tratamiento adecuado y empeo-
rar el prondstico de los pacientes (Ministerio
de Salud de la Nacion, 2016) (https://www.
argentina.gob.ar/).

Registro Nacional de Enfermedades Poco
Frecuentes (RENEPOF). Para organizar la
informacion y mejorar la atencion se imple-
menté el Registro Nacional de Enfermeda-
des Poco Frecuentes (RENEPOF), que forma
parte del Sistema Integrado de Informacion
Sanitaria Argentino (SISA). Este registro per-
mite a los profesionales de salud en todos los
niveles de atencidn registrar a pacientes con
enfermedades poco frecuentes, garantizando
la confidencialidad de los datos personales.
Ademas, este sistema permite monitorear la
prevalencia de estas enfermedades en el pais,
lo que facilita la planificacién de politicas sa-
nitarias y la asignacion de recursos para su
tratamiento (Ministerio de Salud de la Nacion,

2021). La creacion del RENEPOF también fa-
cilita la investigacién epidemiolégica sobre
estas patologias, dado que el registro propor-
ciona datos sobre la distribucion de enferme-
dades raras en diferentes regiones del pais.
Este registro se encuentra en la fase inicial
(https://sisa.msal.gov.ar/sisa/#sisa).

Programas provinciales y Atencion loca-
lizada. nivelen el ambito provincial, algunas
jurisdicciones han desarrollado programas
especificos para abordar las EPF y mejorar su
deteccion y tratamiento. Por ejemplo, la pro-
vincia de Santa Fe implementé el Programa
Provincial de Atenciéon a Personas con Enfer-
medades Poco Frecuentes, que tiene como
objetivo mejorar el acceso a servicios médi-
cos especializados y garantizar un seguimien-
to adecuado de los pacientes con enfermeda-
des raras en el territorio(https://www.santafe.
gob.ar/). Esta iniciativa local se complementa
con otras estrategias provinciales, como la in-
tegracion de la atencion sanitaria con redes
de apoyo a las personas afectadas por EPF.?"

Organizaciones civiles. Las organizaciones
de la sociedad civil, como la Federacion Ar-
gentina de Enfermedades Poco Frecuentes
(FADEPOF), desempeiian un papel crucial en
la defensa de los derechos de los pacientes
con enfermedades raras. FADEPOF trabaja
activamente para promover politicas publicas
que beneficien a las personas que padecen
estas patologias, y proporciona informacién
sobre los derechos de los pacientes, asi como
los mecanismos legales para exigir su cum-
plimiento. La Federacion también organiza
actividades de sensibilizacién, apoyo psico-
l6gico y asesoramiento legal, ofreciendo un
punto de encuentro entre los afectados, sus
familias y los profesionales de la salud. Segun
FADEPOF, en la Argentina, alrededor de 3,6
millones de personas viven con alguna enfer-
medad poco frecuente, lo que representa una
parte significativa de la poblacion, aunque
individualmente cada patologia afecta a un

Actualizaciones en Osteologia, VOL. 20 - N° 3 - 2024

139


https://www.argentina.gob.ar/
https://www.argentina.gob.ar/salud/pocofrecuentes/definicion
https://www.argentina.gob.ar/salud/pocofrecuentes/definicion
https://www.argentina.gob.ar/
https://www.argentina.gob.ar/
https://sisa.msal.gov.ar/sisa/#sisa
https://www.santafe.gob.ar/
https://www.santafe.gob.ar/

Brance ML, et al.: Enfermedades poco frecuentes

numero reducido de personas. La organizacién
recalca que la conciencia social sobre estas
enfermedades es aun limitada, por lo que la
educacion sobre las EPF es fundamental para
mejorar la inclusion social y la calidad de vida
de los pacientes (https://fadepof.org.ar/).

Los aportes de las organizaciones cientifi-
cas y de las asociaciones de pacientes y fa-
miliares afectados por enfermedades poco fre-
cuentes (EPF) son fundamentales para el abor-
daje integral e interdisciplinario de la problema-
tica, ya que contribuyen significativamente a la
mejora de la educacion médica continua.?

Conclusién

Las enfermedades poco frecuentes pre-
sentan desafios mundiales en términos de
diagnéstico, tratamiento y calidad de vida.
Aunque la definicién de estas enfermedades
varia, los esfuerzos internacionales para mejo-
rar la atencién y la investigacion en este cam-
po han permitido avances significativos, es-
pecialmente en paises como Estados Unidos,
Europa y Japdén. En América Latina, a pesar
de las dificultades, se estan implementando
politicas publicas y programas para mejorar el
acceso a los servicios de salud y la calidad de
vida de los pacientes afectados.

En resumen, la Argentina ha desarrollado
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