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Resumen

Las enfermedades raras (E.R.) constituyen un nuevo capitulo de la Medici-
na que comprende mas de 5.000 enfermedades diferentes, cuyo denominador
comun, ademéas de su baja frecuencia (prevalencia inferior a 5/10.000) es la
cronicidad, asi como la grave afectacién del paciente con alteracion de su ca-
lidad de vida y de las relaciones con el entorno fisico y social.

Dado el escaso numero de pacientes de cada una de las enfermedades, exis-
te poco interés en la investigacién clinica y, sobre todo terapéutica, que no
resulta rentable. Se denominan «medicamentos huérfanos» aquéllos que pue-
den servir para tratar alguna de estas enfermedades, pero que no son comer-
cializados por su escasa rentabilidad.

El problema particular que constituye una E.R. puede parecer poco impor-
tante, pero consideradas en conjunto, dadas sus caracteristicas y sus efectos
sobre el paciente, la familia y la sociedad, revisten una gran importancia. Se
piensa que en nuestro pais deben existir unos 20.000 enfermos con estas pato-
logias y en la Unién Europea, de 20 a 30 millones.
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El abordaje de la atencién a las enfermedades raras debe de ser multi-
disciplinar (médicos generales, pediatras, médicos expertos enfermedades par-
ticulares, socidlogos y trabajadores sociales) con una permanente conexion
entre la atencién primaria y la hospitalaria.

Se requiere, por tanto, una adecuada formacién de todo el personal que
trabaja con estas enfermedades, asi como fomentar la investigacién sobre las
mismas y proporcionar apoyo a las familias de estos pacientes. Facilitar la in-
vestigacion sobre E.R., asi como la comercializaciéon de los «medicamentos
huérfanos» por parte de los estados es un paso importante que ya ha comen-
zado a darse en la U.E.

Las asociaciones de enfermos, tanto las globales de E.R. (FEDER en Espa-
fia; EURORDIS en la Unién europea; NORD en USA), como las particulares
de alguna enfermedad (méas de 60 en nuestro pais) han desempefiado un papel
importantisimo para promocionar la atencién sobre estas enfermedades, y
deben de recibir toda la ayuda posible.

Palabras clave: Enfermedades raras, Medicamentos huérfanos.

Abstract

Rare Diseases (RD) form a new chapter of Medicine which consists of more
than 5.000 different diseases. RD have low prevalence (less than 5/10.000),
chronic and severe evolution and usually produce serious alteration of quality
of life and relationships with physical and social environment.

The scarce number of patients with each RD produces very limited interest
in research, specially in theraphy. «Orphan drugs» are useful drugs for treating
some RD, and in spite of this they are not made because the low number of
patients.

The particular problem of one RD can be considered not important but as
a whole it has great importance, having in mind its consequences over the
patient, family and society. It is thought that there are about 20.000 patients
in Spain and between 20 and 30 millions in the EU.

Care of RD must be multidisciplinary (general practitioners, pediatricians,
experts in RD, sociologists and social workers) with a permanent linkage
between primary and specialised medicine.

An appropriate training of professionals that work with these diseases is
needed, as well as to increase and improve the research about RD and to give
support to the patients and their families.

Global Associations of patients with RD (FEDER in Spain, EURORDIS in
EU and NORD in USA) as well as particular associations of some RD (more
than 60 in Spain) have developed a very important task to improve health care
and social attention about RD and must receive government and social support.

Key words: Rare Diseases. Orphan drugs.

A principio de la década de los 80, en EEUU se acufi6é el con-
cepto de «poblacién huérfana de medicamentos», para referirse al
conjunto de enfermos afectos de patologias de baja prevalencia,
que por eso mismo no despertaban ningtn interés por la investi-
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gacion terapéutica. Estas enfermedades poco frecuentes se deno-
minaron Enfermedades Raras (Rare Diseases) (E.R.) y junto a las
mismas comenzé a hablarse de Medicamentos Huérfanos, para
referirse a aquéllos con potencial terapéutico para las E.R., sin
patrocinador por falta de rentabilidad econdémica.

El término de E.R. tiene unas connotaciones negativas en
nuestro idioma, por lo que se ha tratado de sustituir por otros,
como Enfermedades Infrecuentes, Minoritarias, de Baja Prevalen-
cia 0 Poco Comunes. Ninguna de estas denominaciones ha hecho
fortuna, por lo que sigue utilizandose la de E.R.

No existe acuerdo generalizado sobre el dintel por debajo del
cual deba de hablarse de baja prevalencia de una enfermedad: 7,5
por 10.000 habitantes en EEUU, 5 por 10.000 habitantes en UE, 4
por 10.000 habitantes en Japén y 1 por 10.000 habitantes en Aus-
tralia. En nuestro pais, naturalmente, se sigue el criterio de la UE.

La OMS afirma que existen algo mas de 5000 E.R. diferentes,
lo que supone que en la Unién Europea deberd haber unos
20.000.000 enfermos afectos de estas patologias, y en Espafia unos
20.000.

Las E.R. son muy distintas entre si. Difieren en la etiologia,
patogenia, fisiopatologia, clinica, diagndstico, prondstico, trata-
miento y prevencién. ¢Cudles son los aspectos comunes, los aspec-
tos que permiten agrupar enfermedades tan diferentes?. En pri-
mer lugar, como ya dijimos, su baja prevalencia (menos de 5 por
10.000 habitantes). Una gran mayoria (practicamente el 80%) tie-
nen caricter congénito. Caracteristica comun es la cronicidad,
existiendo una dependencia de por vida del sistema sanitario, con
afectacion significativa de la calidad de vida y alteracién de las
relaciones de los enfermos con su entorno fisico y social, que pro-
ducen graves problemas del paciente y su familia de caracter si-
colégico, social y econémico. De todas estas enfermedades existe
escaso conocimiento y poca informacién, lo que origina retraso o
falta de diagnéstico, y terapéutica problematica, compleja o inexis-
tente. En la figura 1 se esquematizan las caracteristicas distinti-
vas de estas enfermedades.

Las E.R. consideradas individualmente serian un problema muy
poco importante desde el punto de vista social; sin embargo, como
grupo tiene un gran peso tanto sanitario como social, lo que jus-
tifica el gran interés que actualmente despiertan, y las medidas
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ENFERMEDADES RARAS
CARACTERISTICAS DISTINTIVAS

1 - INFRECUENTES
2 - GRAVES
3 - CRONICAS

4 - PROBLEMAS IMPORTANTES
DGTCO. Y TTO.

5 - PROBLEMAS PSICO-SOCIALES

cada vez mas importantes que se adoptan sobre ellas a nivel sani-
tario y social.

La gran diversidad de estas enfermedades hace muy dificil con-
seguir agruparlas en relacién con algunos de los aspectos clinicos.
En la publicaciéon «Enfermedades Raras: situacién y demandas
socio-sanitarias», del IMSERSO, se realiza la siguiente clasificacién
en 6 grupos:

Grupo A:

— Edad de aparicién: Nifios.

— Diagnéstico: Facil.

— Ejemplos: Malformaciones congénitas, acondroplasia, artro-
griposis.

Grupo B:
— Edad de aparicién: Nifios.
— Diagnéstico: Dificil.
— Ejemplos: Mucopolisacaridosis, s. de Moebius.
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Grupo C:

— Edad de aparicién: Nifios.

— Probabilidad de intervencién precoz que mejora la calidad
de vida.

— Ejemplos: Fibrosis quistica, S. de Turner, E. de Gaucher, he-
mofilias, porfirias, déficit de GH.

Grupo D:

— Edad de aparicién: Jévenes.

— Mal pronéstico.

— Ejemplos: Tumores, aniridia, corea de Huntington, enferme-
dad de Creutzfeld-Jacob.

Grupo E:

— Edad de aparicién: Adultos.

— Discapacidad motora de origen musculo-esquelético.

— Ejemplos: Esclerodemia, S. de Sjogren, lupus, distrofia
muscular.

Grupo F:

— Edad de aparicién: Adultos.

— Discapacidad motora de origen neurolégico.

— Ejemplos: Esclerosis lateral amiotréfica, ataxias, distonias,
neurofibromatosis.

Desde un punto de vista practico y de orientacién clinica pensa-
mos que esta clasificacién no resulta demasiado ttil en el momen-
to de abordar estas enfermedades, muy dificiles de sistematizar,
pues comprenden grupos etiopatogénicos y clinicos muy diferentes,
los mas importantes de los cuales se representan en la figura 2.

Los aspectos psico-sociales de marginaciéon y exclusién relati-
vos al enfermo y su familia, comunes a la practica totalidad de
las E.R., y de una especial importancia en las mismas, puede re-
sumirse, segin la FEDER, en los siguientes:

— Sentimientos de profunda soledad y aislamiento.
— Desconcierto y desorientacién generados por la falta de co-
nocimientos sobre la enfermedad.
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SINDROMES
DISMORFOLO-
GICOS

AUXOPATIAS

ERRORES
CONGENITOS
METABOLISMO

CROMOSOMOPATIAS

GENOPATIAS

— Desinformacién multiple sobre:
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ENF. DEGENE-
RATIVAS

NEUROLOGICAS
Y MUSCULARES

Especialistas o centros médicos donde acudir
Ayudas técnicas y sociales
Discapacidades que pueden producir la enfermedad
Epidemiologia y herencia de la enfermedad

— Sensacién de que la solidaridad social es mas tedrica que
real, al tratarse de enfermedades con escasa representacién

social

— Situaciones de exclusién social, cultural y econémica.

En las II Jornadas sobre Necesidades y Demandas de Afecta-
dos por Enfermedades Raras y sus familias, organizadas por
IMSERSO, Instituto de Salud Carlos III y FEDER en 2001, se for-
mularon por grupos de expertos, técnicos, profesionales y afecta-
dos, una serie de importantes propuestas para actualizar la aten-
ciéon de estas enfermedades que se resumen en los siguientes

apartados:
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Informacién

Formacién e Investigacién

Diagnéstico

Organizacién: Iniciativas, planes y programas
Gestién socio-sanitaria

Asociacionismo

Apoyos y ayudas sociales.

Nk wh =

A continuacién sintetizamos los aspectos mas importantes de
estas propuestas:

1. Informacién
Seria necesario conseguir:

— Aumento de informacién a médicos y personal sanitario

— Informacién para apoyo de pacientes y familiares

— Informatizar la informacién en bases de datos de facil ac-
cesibilidad donde figuren: Centros de referencia para diag-
néstico y tratamiento, informacién técnica para profesiona-
les, informacién sobre asociaciones, prestaciones econémicas
y sociales, experiencias de los propios afectados, etc.

2. Formacién e Investigacion

Ambos aspectos son de la mayor importancia para mejorar la
atencion sanitaria a las E.R. siendo conveniente:

— Reforzar la formacién especialmente de Pediatras y Médi-
cos de Familia

— Abrir una linea de investigacién propia en el Plan Nacional
de I+D

— Priorizar las lineas de investigaciéon con el coordinador de
Proyectos Nacionales e Internacionales.

3. Diagnéstico

En las E.R. el retraso del diagndstico es practicamente una
constante, por lo que deberan realizarse esfuerzos para mejorar
la formulacién del mismo en todos los casos, siendo de gran im-
portancia:
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— Identificar grupos de riesgo (deteccién precoz).

— Estudiar la demora diagnéstica por grupos de enfermedades.

— Establecer una clasificaciéon operativa de E.R. creando gru-
pos cuyo diagndstico pueda orientarse.

4. Organizacién (Iniciativas, planes y programas)

Dentro de las medidas organizativas, son de destacar las si-
guientes:

— Coordinar acciones europeas-administracién espariola.

— Coordinar Administracién Sanitaria-Servicios Sociales.

— Reconocer a pacientes con E.R. y sus familias como grupos
en riesgo de exclusion.

— Elaborar una iniciativa estatal especifica para los campos
de atencién sanitaria y formacién/investigacion.

5. Gestion Socio-Sanitaria

Es de gran importancia el abordaje conjunto de las E.R. por
el Sistema Sanitario y los Servicios Sociales, siendo de gran im-
portancia:

— Crear dentro del Sistema Sanitario Unidades Multidiscipli-
narias de Referencia, supra-autonémicas.

— Establecer la figura del «gestor del caso» coordinador de
todo el proceso.

— Insertar en el Sistema Sanitario grupos de autoayuda.

— Crear partidas hospitalarias especificas para E.R. y finan-
ciacién de productos sanitarios (no propiamente medica-
mentos).

— Implicar a la Agencia Espafiola del Medicamento y a la
Direccién General de Farmacia y Productos Sanitarios.

— Crear Comisiones de Expertos en el seno de la Adminis-
tracién.

6. Asociacionismo

En el conjunto de medidas aconsejadas, destaca el fortaleci-
miento del movimiento asociacionista, para lo cual resulta nece-
sario:
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— Impulso de la Administracién.
— Fuentes de financiacion.
— Programas de formacién del voluntariado.

7. Apoyos y ayudas sociales

— Crear un programa de atencién a personas gravemente
dependientes.

— Crear equipos de apoyo psicolégico permanente.

— Actualizar la politica de ayudas econémicas familiares.

— Flexibilizar el sistema de prestaciones sociales y econémicas.

— Establecer redes de apoyos formales e informales.

— Considerar la particularidad del area rural.

— Conseguir flexibilidad laboral para el afectado y su cuidador.

— Conseguir igualmente un tratamiento fiscal favorable para
los gastos extra derivados de la enfermedad.

— Incrementar la difusién social de las E.R.

Las Asociaciones han desempefiado, y desempefian, un papel
fundamental en el interés que las E.R. comienzan a despertar en
el mundo social e incluso sanitario, asi como en las medidas cada
vez mas numerosas e importantes que se van adoptando en apo-
yo de las mismas. La primera de estas asociaciones fue la NORD
(National Organisation for Rare Diseases), creada en EEUU; a
nivel de la UE se ha estructurado la EURORDIS (European Union
Organisation for Rare Diseases), y en Espafia la FEDER (Federa-
cién Espafiola de Enfermedades Raras), que engloba a mas de 60
asociaciones espafiolas de E.R. y esta integrada en EURORDIS.

Entre las implicaciones normativas importantes de la UE so-
bre E.R. que ha aparecido recientemente podemos destacar la
Decision 1295/99/CE del Parlamento Europeo y del Consejo,
de 29 de Abril de 1999: En ella se expresa la importancia de las
E.R. para los paises de la UE y propone:

— Estimular el desarrollo de una red europea de informacion.

— Contribuir a la adquisicién y actualizacién de conocimien-
tos de los profesionales sanitarios.

— Promover la formacién de expertos.

— Promover la colaboracién transnacional y la creaciéon de
redes entre grupos de personas afectadas o voluntarios y pro-
fesionales afectados.
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— Apoyar a escala comunitaria la vigilancia de las E.R. en los
estados miembros.

También ha resultado muy importante para la UE el Reglamen-
to sobre Medicamentos Huérfanos aprobado 16-12-1999 y publi-
cado el ano 2000, que promueve apoyo a la industria farmacéuti-
ca para la investigacién de nuevos tratamientos para las E.R. El
desarrollo y puesta en marcha de las medidas propuestas por este
Reglamento se realiza desde la Agencia Europea del Medicamen-
to (EMEA) a través de su Comité de Medicamentos y Productos
Huérfanos (COMP)

Algunos Proyectos Europeos muy interesantes son: NEPHIRD
(Network of Public Health Investigation on Rare Diseases), EURO-
PEAN EDUCATIONAL PROGRAMME ON RARE DISEASES, INI-
CIATIVA IDA-EUPHIN (Interchange Data Administration-European
Union Public Health Information Network) y EURORDIS (Euro-
pean Organisation on Rare Diseases) que contempla la creacién
de un banco europeo de muestras biolégicas (ADN y tejidos), a
través del proyecto EUROBIOBANK (en el que participa ISCIII).
De gran utilidad ha resultado la creacién de ORPHANET, que
edita una base de datos publica de E.R. y medicamentos huérfanos.

En nuestro pais se cre6 el CISATER (Centro de Investigacio-
nes sobre el Sindrome de Aceite Téxico y Enfermedades Raras),
integrado en el Instituto de Salud Carlos III, que ha confecciona-
do la primera pagina web en espafiol sobre E.R. en el afio 2000,
asi como el Programa Nacional de Investigacién sobre E.R.
(PNIER), v que cuenta como un Comité de Etica ad hoc para E.R.

El CISATER, junto con el IMSERSO (Instituto de Migraciones
y Servicios Sociales) y la FEDER han desarrollado un importante
proyecto en nuestro pais sobre necesidades de E.R. Recientemente,
en el afio 2003, se ha creado el Instituto de Investigacién sobre
Enfermedades Raras, integrado en el Instituto de Salud Carlos III,
que tiene encomendadas funciones relevantes en la investigacion,
informacién e integracién de centros dedicados a E.R.

En nuestro pais cabe también destacar la REPIER (Red Epide-
miolégica de Investigaciéon de Enfermedades Raras) creada en 2002
por el FIS y que consta de 16 nodos, 11 pertenecientes a Conseje-
rias de Comunidades Auténomas y 5 a centros de investigacién en
areas especificas. Esta red de investigacién tiene los siguientes
objetivos:
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1. Generar un sistema de informacién sobre E. R., identifi-
cando los recursos existentes en las Comunidades Auténomas.

2. Analizar factores de riesgo y factores pronésticos.

3. Crear un sistema de intercambio de informacioén.

4. Contribuir al conocimiento sobre etiopatogenia de los E.R.

5. Colaborar a la creaciéon del banco de ADN y muestras bio-
légicas.

6. Contribuir a mejorar la calidad asistencial de las E.R.

7. Identificar los tratamientos utilizados en las E.R.

El futuro de las E.R. depende de sus posibilidades de tratamien-
to, algunas ya utilizadas en la actualidad y otras que son objeto
de una activa investigacién, y que podemos resumir en cuatro
grupos terapéuticos:

— Etiolégico:  Uso de vitaminas como coenzimas
Aporte de la proteina deficiente
Aporte enzimatico sustitutivo
Trasplante de 6rganos o células
Manipulacién de la expresién genética
Terapia genética
Implantacién de células madre

— Patogénico: Restriccién de ingesta del sustrato
Inhibiciéon de la sintesis del sustrato o de me-
tabolitos no deseados.
Reemplazamiento del producto deficiente.

— Sintomatico: Farmacolégico
Ortopédico
Quirtrgico
Educacién sanitaria

— Otros: Inhibicién de apoptosis
Etc.

Finalmente, como resumen de la atencién a los pacientes afec-
tos de E.R., nos referimos al esquema de la figura 3, en el que se
sintetizan los aspectos principales de la atencién socio-sanitaria en
las E.R. En su parte central o nuclear muestra la atencién hospi-
talaria (equipo de especialistas del hospital que debe tener un tnico
coordinador-responsable, y en que se integran sicélogos y traba-
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jadores sociales) en estrecha interrelacién con la atencién ambu-
latoria (pediatras, sicélogos y trabajadores sociales). Este primer
ntcleo de atencién debe acompariarse de dos soportes fundamen-
tales: subvenciones y ayudas a las familias, y personal de apoyo
en la escuela y para la educaciéon de los pacientes. Naturalmente,
para mantener la atencién en los adecuados niveles y avanzar en
la misma se requiere: Formacién de profesionales sanitarios (Pre-
grado, Especializada y Continuada), formacién de expertos, pro-
mocién de la investigacién, registro de casos, banco de muestras
(DNA y muestras biolégicas), sensibilizacién social y apoyo a aso-
ciaciones.
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INTERVENCIONES
Prof. Campos Muiioz

Quiero empezar mi intervencién agradeciendo al profesor No-
gales sus palabras sobre el nuevo instituto de investigacién de
enfermedades raras, creado recientemente en el seno del Instituto
de Salud Carlos III. Y quiero ademas felicitarle por la excelente
sintesis que ha realizado en su exposicién sobre un tema tan
amplio y tan complejo. Creo que no es posible decir més sobre
tanto en tan poco tiempo. El comentario que quiero someter a la
consideracion de los Sres. Académicos es la dificultad organizativa
que supone la atencién y la investigacién de estas enfermedades.

Las enfermedades raras son, como su nombre indica, poco
frecuentes y estan, muy dispersas geograficamente. Es por eso muy
importante identificar en nuestro sistema nacional de salud cua-
les son los servicios y los grupos de investigacién expertos en cada
una de estas patologias. Una vez identificados dichos servicios y
grupos el sistema deberia facilitar el traslado de los pacientes a
estas unidades, dondequiera que estén, para que ademaés de acu-
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mular experiencia pueda llevarse a cabo la investigacién clinica y
aplicada que, en su caso, corresponda. El fondo de cohesién po-
dria facilitar esta movilidad en el seno de nuestro Sistema de sa-
lud en aquellas enfermedades raras que requieran el desplazamien-
to del paciente y de su familia a centros de una Comunidad
Auténoma distinta a la suya, previamente identificados y recono-
cidos por el conjunto del sistema.

En el nuevo instituto creado se agrupan las distintas redes de
investigacién sobre enfermedades raras recientemente configura-
das que recogen todo el potencial asistencial e investigador en estas
patologias que existe en nuestro Pais. En el momento presente el
Instituto de enfermedades raras estd trabajando en la identifica-
cién de los centros de expertos de nuestro sistema y en formular
la propuesta de los mismos al Consejo interterritorial de salud para
su futura aprobacién. Creo que es el paso que hay que dar para
ofrecer una esperanza de equidad en el diagndstico y mejor trata-
miento de estas enfermedades a los enfermos y a sus familias.

Para finalizar mi intervencién quiero preguntar al profesor
Nogales su opinién sobre como articularia él la relacién entre la
atencién sanitaria a recibir por el enfermo en estas areas especia-
lizadas de nuestro sistema de salud y por su médico de familia o
médico especialista en el curso de su vida cotidiana. A mi juicio
articular esta relaciéon va a ser fundamental en la atencién futu-
ra de estos pacientes.

Reitero mi felicitacién al profesor Nogales y espero oir su opi-
nién al respecto.

Prof. Moya Pueyo

En primer Lugar, quiero felicitar al Prof. Nogales por su inte-
resante y actual conferencia sobre «Enfermedades raras», tema de
verdadera actualidad e importancia, como lo prueba que la sema-
na pasada se ha celebrado en Sevilla el IT Congreso Internacional
sobre Enfermedades Raras y Medicamentos Huérfanos.

La primera cuestién que se nos plantea es la delimitacién con-
ceptual. Si bien existe una definicién dentro de la UE, incluyén-
dose entre las mismas aquellas enfermedades, incluidas las de
origen genético, con peligro de muerte o de invalidez crénica y que
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tienen una frecuencia baja, cinco casos como méaximo por cada
10.000 habitantes de una comunidad.

La anterior definicién incluye un amplio grupo, la mayoria de
causa genética y que se manifiestan en la primera etapa de la vida,
caen en el campo de la pediatria y son los que tan acertadamente
ha expuesto el Prof. Nogales; al anterior grupo habria que afadir
en la actualidad enfermedades de otros origenes: microbiano, téxi-
cos, etc., para los cuales se dan en estos momentos los criterios
estadisticos, numéricos de la definicién oficial. Por tanto, esta
definicién general, el conceptuar como enfermedad rara su fre-
cuencia de aparicién en relacién al tiempo y al espacio, y asi, en
los momentos presentes, serian entre nosotros enfermedades ra-
ras: el tracoma, el paludismo, la intoxicacién por arsénico e
incluso por plomo; alguna de ellas, como la intoxicacién arseni-
cal, ha generado problemas diagndsticos por no pensar en ellas,
como el caso de la Embajadora de Estados Unidos en Roma, Cla-
ra Boele, que fue tardiamente diagnosticada de padecer una in-
toxicacién arsenical debida a haber pintado sus habitaciones en
la Embajada con verdes arsenicales.

Cifiéndonos ahora a la causa genética entre los muchos pro-
blemas que se nos plantearan, hay dos que desearia se me diera
respuesta de qué hacer ante ellos:

1. ¢Cémo organizar la ensefianza de las mismas partiendo de
la base que son 6.000 o 7.000 y las hasta ahora poco recogidas
en la clasificacion de la OMS, son 10.000, para las que se dedi-
can mas de tres afios en la ensefianza de la Medicina.

2. Si deberia extenderse el concepto sanitario de «uso racio-
nal del medicamento», no sélo a la utilizacién de los mismos, sino,
ademas, a incluir los llamados «huérfanos» y que, por tanto, el
Sistema Publico de Salud habilitase fondos para investigar los
oportunos tratamientos en estas enfermedades, al menos en las de
mayor incidencia.

Prof. Lorenzo Fernandez

Felicitar al Prof. Nogales por haber traido a esta Real Acade-
mia Nacional de Medicina un tema de gran interés médico y so-
cial y como es el de las «Enfermedades Raras».

Dado que para estas enfermedades estdn destinados los llama-
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dos «medicamentos huérfanos», es decir, medicamentos sin interés
para la industria farmacéutica por su escasa rentabilidad, los po-
cos medicamentos existentes son de un precio muy elevado.

¢Cudl es la situacién de la cobertura econémica por parte de
la Sanidad Publica para este tipo de medicamentos.

PALABRAS FINALES DEL PRESIDENTE

Una magnifica comunicacién como corresponde al Académico
y al tema que nos ha traido hoy. Enfermedades raras, Prof. No-
gales, me ha hecho pensar mucho e incluso desde la denomina-
cién de enfermedades raras. Siempre han existido, pero eso es una
estimacion, una calificacién que salta por encima, que va mas alla
de la nosotaxia, de los conceptos que de la medicina tenemos; ha
reunido una serie de cuestiones en donde circunstancias especia-
les 0 no especiales surgen determinadas condiciones clinicas, etio-
légicas, patogénicas, anatomopatolégicas, preventivas y terapéuti-
cas que hacen de esa enfermedad a los ojos del médico ser no
frecuentes o poco frecuentes y tener unas connotaciones en todos
los aspectos diversas. Siempre ha llamado la atencién a todos los
médicos desde nuestra época de estudiante las enfermedades con
denominaciones especiales, raras, de las que siempre teniamos
gran miedo y mucho cuidado al estudiarlas. Después, cuando veia-
mos en la clinica enfermos que nos sorprendian por sus enferme-
dades, y merecian toda nuestra atencién al igual que el resto de
las enfermedades. Asi que problematica conceptual en cuanto a
enfermedad rara se ha indicado que no aparece como tal ningin
capitulo en los libros de patologia. No es facil al construir un li-
bro salir de la nomenclatura normal y conceptos naturales para
la descripcién de aquello que encontramos en un enfermo que ha
perdido su situacién normal. Me parece muy bien y felicito al Prof.
Nogales porque haya agrupado de esta manera, con espiritu no-
sotaxico, aquellas cosas que por gravedad y rareza merecen tam-
bién estudiarse en conjunto; cosa nada fAcil, como él sabe mejor
que nosotros, porque lo ha estudiado y lo ha hecho muy bien. Si
tuviera ahora que escribir un libro de patologia sobre un sistema
0 un aparato, creo sinceramente que no perderia la idea nosotéaxica
esencial para la descripcién de las enfermedades. Esto es una es-
timacién peculiar clinica, evolutiva, prondstica y que merece una
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gran atenciéon. A mi me parece que la nosotaxia actual que presi-
den la idea de nuestros libros de patologia va a continuar igual, y
dentro de cada enfermedad ha afiadido nuevos conocimientos.
Estos atisbos de hacer innovaciones en las cosas conceptuales que
tenemos de la enfermedad son sobresalientes y dignos de admira-
cioén. Le felicito, Prof. Nogales.

Se levanta la sesién.



