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Introducción

 Las enfermedades raras (ER) son crónicas, 
progresivas y discapacitantes o mortales. Afectan a 
muy pocas personas, su prevalencia es muy baja: de 

y 4 en Japón. Se calcula que hay alrededor de 5000 
a 7000 ERs* y afectan a un 5 o 6% de la población. 
Muchas de ellas son síndromes genéticos, por ejemplo, 
enfermedades metabólicas heredadas.
 La noción de “enfermedades raras” comienza a 

no existía como tal hasta esa época y recién es a 

de la categoría de ER. Dada la bajísima prevalencia de 
las ERs es muy difícil reconocerlas, esto genera que el 
diagnóstico sea muy complejo de obtener (involucran 
muchas consultas médicas con diagnósticos erróneos 
o la minimización de la situación). En ocasiones, el 
diagnóstico puede tardar hasta 30 años. Los pacientes 
y sus familias viven situaciones de muchísima 
angustia, desconocen lo que les sucede, no tienen 
con quien compartir sus problemas. Y en muchos 
casos, involucran una situación de mucho aislamiento                
y soledad.
 Por ejemplo, una encuesta realizada en 17 países 
europeos a 12.000 pacientes muestra con la elocuencia 
de los números el sufrimiento y padecimiento de 
estos pacientes y sus familias. La encuesta señala que 
estos pacientes requieren 9 diferentes tratamientos 
médicos, 43% han sido hospitalizados en los dos años 
precedentes, 16% tuvo que consultar por lo menos a 
cinco médicos para llegar a obtener un diagnóstico. En 
el 25% de los casos hubo una demora de 5 a 30 años 

Además, 43% obtuvo un diagnóstico inicialmente 
equivocado, de éstos un 79% realizó tratamientos 
inapropiados, entre ellos un 16% cirugías innecesarias. 
69% de aquellos que obtuvieron un diagnóstico 

nefasta (desde secuelas físicas y psicológicas, hasta 

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 
realizó en 17 países europeos, países que cuentan con 
buenos servicios públicos de salud.

enfermedad, el padecimiento no termina: estos 
pacientes se enfrentan a la falta de un tratamiento 
adecuado, a tratamientos extremadamente caros o, aún 
peor, a ningún tratamiento. A veces los tratamientos 
están en el mercado de algunos países, generando 
grandes obstáculos a los ciudadanos de otros países, 
ya que no son cubiertos ni por sus seguros de salud ni 
por el Estado. Además, 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 raíz de estas situaciones, desde el año 2000, la 

públicas para promover el desarrollo de la investigación 
y la puesta en el mercado de drogas huérfanas*. Por 
ejemplo, en el 2009 la agencia regulatoria europea 
(EMEA: European Medicines Agency) otorgó 570 
designaciones de drogas huérfanas y 47 autorizaciones 
para ponerlas en el mercado. 30% de las autorizaciones 
en oncología, 27% en endocrinología y desórdenes 
metabólicos. Suiza ha estado trabajando en años 
recientes en una plataforma general para tratar el caso 
de las ERs.

Algunos problemas éticos

 Dado este rápido panorama general, a primera vista 
podemos pensar que se trata de enfermedades lejanas, 
que sólo conciernen a muy pocas personas y que 
resultan extremadamente costosas en todo sentido... 
¿vale la pena ocuparse de ellas? ¿Cuáles son los 
problemas éticos que generan?
Veamos algunos de ellos. Como se podrá observar 
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estas enfermedades plantean problemas de diferente 
tipo desde cuestiones conceptuales hasta problemas de 
índole pragmático pasando, por supuesto, por análisis 
éticos y de distribución de recursos.

Maetzel Johannsen 1919

la prevalencia no es lo habitual. El concepto de 

tampoco es una categoría médica. Para algunos autores 
se trata de un “boundary object” un objeto límite. Se 
trata de un objeto que contribuye a la coordinación de 

plásticos para adaptarse a las necesidades locales pero 

identidad común a lo largo de tales usos. Así según 
esta autora habría que tener en cuenta las visiones 

los pacientes, los médicos, los organismos públicos 
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