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Introduccion

Las enfermedades raras (ER) son cronicas,
progresivas y discapacitantes o mortales. Afectan a
muy pocas personas, su prevalencia es muy baja: de
5 en 10.000 individuos en Europa, 7,5 en EE. UU.
y 4 en Japon. Se calcula que hay alrededor de 5000
a 7000 ERs* y afectan a un 5 o 6% de la poblacion.
Muchas de ellas son sindromes genéticos, por ejemplo,
enfermedades metabolicas heredadas.

La nocion de “enfermedades raras” comienza a
utilizarse en EE.UU., a principios de los ‘80, con la
introduccion del “Orphan Drug Act”. Esta terminologia
no existia como tal hasta esa época y recién es a
principios de los afios ‘80 cuando se comienza a hablar
de la categoria de ER. Dada la bajisima prevalencia de
las ERs es muy dificil reconocerlas, esto genera que el
diagnostico sea muy complejo de obtener (involucran
muchas consultas médicas con diagnosticos erroneos
o la minimizacién de la situacidon). En ocasiones, el
diagnostico puede tardar hasta 30 afios. Los pacientes
y sus familias viven situaciones de muchisima
angustia, desconocen lo que les sucede, no tienen
con quien compartir sus problemas. Y en muchos
casos, involucran una situacion de mucho aislamiento
y soledad.

Por ejemplo, una encuesta realizada en 17 paises
europeos a 12.000 pacientes muestra con la elocuencia
de los numeros el sufrimiento y padecimiento de
estos pacientes y sus familias. La encuesta senala que
estos pacientes requieren 9 diferentes tratamientos
médicos, 43% han sido hospitalizados en los dos afios
precedentes, 16% tuvo que consultar por lo menos a
cinco médicos para llegar a obtener un diagnoéstico. En
el 25% de los casos hubo una demora de 5 a 30 afios
desde los sintomas iniciales y el diagndstico definitivo.
Ademas, 43% obtuvo un diagnostico inicialmente
equivocado, de éstos un 79% realizd tratamientos
inapropiados, entre ellos un 16% cirugias innecesarias.
69% de aquellos que obtuvieron un diagnostico
tardio refieren haber padecido alguna consecuencia
nefasta (desde secuelas fisicas y psicologicas, hasta
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tratamientos inapropiados por parte de los padres hacia
sus hijos o nacimiento de otro bebé con problemas
similares). Cuando se analizan estos resultados, vale
la pena recordar que se trata de una encuesta que se
realizd en 17 paises europeos, paises que cuentan con
buenos servicios publicos de salud.

Sin embargo, cuando se logra identificar la
enfermedad, el padecimiento no termina: estos
pacientes se enfrentan a la falta de un tratamiento
adecuado, a tratamientos extremadamente caros o, aun
peor, a ningin tratamiento. A veces los tratamientos
estan en el mercado de algunos paises, generando
grandes obstaculos a los ciudadanos de otros paises,
ya que no son cubiertos ni por sus seguros de salud ni
por el Estado. Ademas, en general no hay una adecuada
infraestructura de ayuda para cuidar a estos pacientes
y termina agotando a la familia o a la persona que se
hace cargo.

A raiz de estas situaciones, desde el afno 2000, la
Union Europea ha implementado diferentes politicas
publicas para promover el desarrollo de la investigacion
y la puesta en el mercado de drogas huérfanas*. Por
ejemplo, en el 2009 la agencia regulatoria europea
(EMEA: European Medicines Agency) otorgd 570
designaciones de drogas huérfanas y 47 autorizaciones
para ponerlas en el mercado. 30% de las autorizaciones
en oncologia, 27% en endocrinologia y desordenes
metabolicos. Suiza ha estado trabajando en afios
recientes en una plataforma general para tratar el caso
de las ERs.

Algunos problemas éticos

Dado este rapido panorama general, a primera vista
podemos pensar que se trata de enfermedades lejanas,
que sélo conciernen a muy pocas personas y que
resultan extremadamente costosas en todo sentido...
(vale la pena ocuparse de ellas? ;Cuales son los
problemas éticos que generan?

Veamos algunos de ellos. Como se podra observar
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estas enfermedades plantean problemas de diferente
tipo desde cuestiones conceptuales hasta problemas de
indole pragmatico pasando, por supuesto, por analisis
éticos y de distribucion de recursos.

Maetzel Johannsen 1919

Un primer problema es de indole conceptual pero
tiene fuertes repercusiones practicas: ;como definir
las ERs? Notese que dependiendo de la definicion
que brindemos se modificaran las politicas a las que
éstas estén sometidas. Una definiciébn basada en
la prevalencia no es lo habitual. El concepto de
“enfermedades raras” no tenia sentido en los afos ‘70,
tampoco es una categoria médica. Para algunos autores
se trata de un “boundary object” un objeto limite. Se
trata de un objeto que contribuye a la coordinacion de
diferentes mundos sociales, combinando un significado
borroso en su uso comuin y un significado especifico en
sus usos locales. Tales objetos son lo suficientemente
plasticos para adaptarse a las necesidades locales pero
también lo suficientemente robustos para mantener una
identidad comun a lo largo de tales usos. Asi segiin
esta autora habria que tener en cuenta las visiones
de los cuatro grupos involucrados en su definicion:
los pacientes, los médicos, los organismos publicos
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y las compaiiias farmacéuticas. Notese nuevamente
cuan particular es esta categoria de enfermedades a
diferencia de las tradicionales.

Otro problema concierne al acceso a estos
tratamientos. (Deben ser provistos por el Estado?
Téngase en cuenta que debido a los precios exorbitantes
de algunos de estos medicamentos y la cronicidad que
involucran, salvo familias extremadamente ricas, el
resto de ningun modo puede costearlas por si mismas.

Si se desea tratar estos problemas desde una
perspectiva ética, ;cuales deberian ser los argumentos
mas adecuados? Si se apela a analisis tradicionales se
puede plantear en términos de distribucion de recursos
escasos. En general, esta estrategia no lleva a muy buen
puerto, ya que se trata de enfermedades muy costosas
para paliar y brindar cierto confort (muy pocas veces
curar) y concierne so6lo a unos pocos pacientes. Los
calculos de costo—beneficio y eficiencia no parecen
justificar el tratamiento de este tipo de casos (si es
que éstos se pueden realmente efectuar dada la baja
casuisticay la falta de datos objetivos al respecto). Sobre
todo cuando se los compara con tratamientos basicos
o preventivos como las vacunas que pueden ser de
muy bajo costo para grandes poblaciones, previniendo
enfermedades fatales o altamente discapacitantes (para
los cuales se tienen evidencias contundentes).
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