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RESUMEN

El presente trabajo es un producto terminado no digital resultado de un proyecto de
investigacién relacionado con enfermedades raras ,se estudian articulos actualizados
desde el afio 2010 hasta la actualidad, de los cuédles se utilizaron 16 articulos en su
primera edicibn en la presente investigacion que tuvo como Objetivo general:
Elaborar un compendio de articulos actualizados sobre enfermedades raras, desde Junio
de 2013 hasta Marzo de 2014 en el centro de informacion de la universidad médica,
diseifio metodoldgico: Se realiz6 en una primera etapa de la investigacién un estudio
descriptivo debido a que se aporta una revision actualizada de la bibliografia sobre
enfermedades raras, transversal ,prospectivo debido a que la informacion que se
aportd, se registro en la medida en que se fue obteniendo. Se obtuvo como resultado la
confeccién del compendio que contribuira en la formacién médica pre y pos graduada,
en su enfrentamiento al servicio de salud Nacional e Internacional sea mas integral en

conocimiento a aquello que durante su formacioén le es desconocido.

Descriptores DeCS: Enfermedades Raras/Diagnostico/ Factores demogréficos
INTRODUCCION

El 28 de febrero de 2013 se conmemordé por sexta vez el Dia Mundial de las
Enfermedades Raras, con camparas de sensibilizacion alrededor del mundo. El término

"enfermedades huérfanas" comprende tanto las enfermedades raras como las
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olvidadas, consideradas "huérfanas" de atencion por parte de la investigacion y de la

industria farmacéutica, asi como por las politicas de salud publica *.

El concepto de enfermedades raras aparecié en Estados Unidos de Norteamérica en la
década de 1980. Se caracterizan por su baja prevalencia (para la Organizacion Mundial
de la Salud (OMS), aquellas con incidencia menor de 1 por cada 2.000 habitantes de
una comunidad) y su heterogeneidad. En Europa son consideradas asi las que afectan a
menos de 5 por cada 10.000 habitantes y en los Estados Unidos de Norteamérica se

utiliza una cifra global de casos (menos de 200.000 para el pais) %3,

La mayoria aparece en edad pediatrica, dada la mayor frecuencia de enfermedades
genéticas, como los errores congénitos del metabolismo, muchas inmunodeficiencias
primarias y malformaciones congénitas multiples. Las enfermedades raras son
generalmente multisistémicas, cronicas y a menudo degenerativas y con alto riesgo de

discapacidad y muerte.

Entre las enfermedades raras, las aberraciones cromosémicas, ya sea de tipo numeérico
o0 aneuploidias y estructurales, son las principales causas de malformaciones
congénitas, abortos recurrentes y discapacidad intelectual moderada y severa. Su

frecuencia oscila entre 0,3 y 1% de recién nacidos.

Como los pacientes afectados son una minoria, hay falta de conciencia social, no
representan una prioridad en salud publica y se realiza poca investigacion para
desarrollar tratamientos apropiados. Surge asi una necesidad de incentivos econémicos

para la regulacién de "Medicamentos Huérfanos”.*

Es necesario aumentar la conciencia publica sobre estas enfermedades de dificil
diagnéstico que, aun siendo cada una poco frecuente, agrupan a mas de 7.000
desdérdenes que afectan de 6% al 8% de la poblacién mundial en algn momento de su
vida'®. Entonces no resulta infrecuente para una familia que alguno de sus miembros

pudiese estar afectado.

Siguiendo la linea de Paul Cutler®, autor de Problem Solving In Clinical Medicine, se
debe "pensar en lo comun, pero recordar lo raro" ya que sélo se diagnostica aquello en
que se piensa y recordar que "ninguna enfermedad es rara para el paciente que la

padece".

En Cuba se han realizado algunos estudios sobre este tipo de enfermedades que afectan
la especie humana, los mismo poseen un impacto de orden econdémico, social y
cientifico. Por su parte en la carrera de medicina, se ha detectado que no se imparten
temas relacionados con las enfermedades raras ni en las asignaturas de las Ciencias

Basicas del primero y segundo afio ni en el resto de la carrera y por tanto no se utilizan
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las Tecnologias de la Ciencia de la informacion( TICs) para la busqueda de esa
informacién, ademas se ha constatado que en Cuba hay incidencias de enfermedades
raras y en las misiones Internacionalistas los médicos se enfrentan a estas
enfermedades las cuales son dificiles de diagnosticar por desconocer sus causas y

caracteristicas histoldgicas.

Por tanto se declara como Problema Cientifico: el insuficiente conocimiento sobre
enfermedades raras en los estudiantes del pregrado y los profesionales de la salud ya

graduados de la carrera de medicina.

Hipoétesis: La elaboraciéon del compendio de Enfermedades Raras contribuird a adquirir
y elevar el nivel de conocimiento de los estudiantes de pregrado y posgrado.
Atendiendo a lo planteado nos trazamos el siguiente objetivo elaborar un compendio de

articulos actualizados sobre enfermedades raras.

DISENO METODOLOGICO: Se realizo en una primera etapa de la investigacion un
estudio descriptivo debido a que se aporta una revision actualizada de la bibliografia
sobre enfermedades raras, transversal porque se hace un corte en el tiempo donde este
no es importante en relacién al cémo y cuando se obtiene la informacién y prospectivo
debido a la informacién que se aporta en la Universidad de Ciencias Médicas de
Camaguey. Con el objetivo de elaborar un compendio sobre esta entidad nosoldgica. El
personal que particip6 en la confeccidén del mismo son estudiantes del segundo y primer
ano de la carrera de medicina, asi como el personal especializado en bibliotecologia. El
producto se confeccioné con sistema de navegacion tecnoldgica con la utilizacion de
paginas electrénicas registradas como:( Ebsco, LIiLACS, Scielo Regional y Cuba,

Medline, Meditc, Ecured)

Esta investigacion transitara por cuatro etapas que responderan a los objetivos
propuestos, desde Junio del 2013 hasta Octubre de 2017 en la Universidad ciencias

Médicas de Camaguey, es un método de innovacién tecnolégica.

Etapa 1:

Se realiz6 la busqueda de articulos bibliograficos y confeccién del compendio de
articulos de enfermedades raras, donde se consté las &areas de incidencia a nivel
mundial distribuidas de las siguientes formas: En América Latina y el Caribe, Sur

Ameérica, Africa y Cuba.

Etapa 2:

Diseflard y elaborard el material para publicacion en la pagina Web del centro y la
revista progaleno. Se incluiran laminas que refuercen los contenidos en los estudiantes

y el resto de los profesionales.



Etapa 3:

Se evaluard la utilizacion del compendio tanto en soporte digital como impreso en la
biblioteca teniendo en cuenta las siguientes variables: Fecha, Hora, Estudiante (Afio de
la Carrera, Tipo: Medicina, Enfermeria, Estomatologia, Tecnologia de la Salud,
Psicologia), profesor, residente, especialista, master, Doctor en Ciencia y otros.
Frecuencia de utilizacidon: semanal, mensual. Quincenal, Evaluacion del contenido segun

utilizacion de los usuarios: Bueno, Regular y Malo.

Etapa 4:

Se confeccionara un Software que le permitira identificar y evaluar el contenido, a su
vez se realizara una consulta a expertos: Se analizara con 10 especialistas en
Morfofisiologia humana, genética y Psicologia a través de una encuesta, que permitira
evaluar la calidad del material elaborado y enriquecer el conocimiento de los

estudiantes y profesionales en esta area del saber.
DESARROLLO

La elaboracion de este compendio sobre enfermedades raras no digital tuvo en cuenta
para su fundamentacion, los detalles siguientes: Portada donde se refleja la institucién
a la que responde ,asi como el titulo , autores y colaboradores de su confeccidn
teniendo en cuenta categoria de cada uno de sus integrantes, indicé recoge los
elementos que estan implicito en el material realizado, Introducciéon responde al marco
tedrico conceptual, justificacion, al problema cientifico y el objetivo que persigue el
mismo, referencias bibliograficas utilizadas y el nUmero de enfermedades que se citara
a continuaciéon en el siguiente acapite segun orden de aparicion donde se detallan
conceptos, manifestaciones clinicas, tratamiento, estudios de casos y la referencias
bibliograficas que emplearon los autores de cada uno de los articulos que se utilizaron
en el estudio preliminar de la investigacion, las cuales constituyen un encargo

biopsicosocial para la sociedad.

RESULTADOS Y DISCUSION

En esta primera edicidon se cont6é con 16 articulos referentes a enfermedades raras en
consulta de revistas electrénicas patentizadas como: (Ebsco, LiLACS, Scielo Regional y
Cuba, Medline, Meditc, Ecured), para la presente investigacion, fundamentadas desde la
morfofisiologia humana. En el concepto de Morfofisiologia Humana como disciplina para
la carrera de Medicina Integral Comunitaria estan los aspectos esenciales que permiten
distinguirla de otras disciplinas del programa de la carrera. Est4d implicito en esta
definicién el organismo humano como objeto de estudio y los aspectos del mismo que
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constituyen interés principal para el estudio. Sus contenidos son una seleccion
cuidadosa y sistematizada a partir de distintas ciencias afines y con las cuales mantiene
relaciones estrechas ’. Es importante la elaboracion de un concepto propio a partir de la
propuesta que presenta el material basico, no hacer repeticiones mecanicas. La relacion
con otras ciencias deberd ser fundamentada, no simplemente mencionada porque eso
aporta muy poco para el aprendizaje. El estudio de estos contenidos por el material
Introduccion a la Morfofisiologia Humana aportara los conocimientos necesarios para
comenzar la conceptualizacién del organismo humano como objeto de estudio de esta

disciplina y como objeto de trabajo de la profesién médica.®

Es importante comprender que el organismo humano es el resultado de un largo y
complicado proceso de evolucién desde las formas mas simples de organizacion del
protoplasma, que como expresion de ese proceso, constituye un sistema Unico
organizado por niveles de complejidad creciente y con una posicion definida en la

naturaleza. °*°

La prevalencia es mayor en los adultos que en los nifios, debido a la excesiva
mortalidad de algunas enfermedades infantiles, como malformaciones o enfermedades
genéticas graves y también por la influencia de ciertas enfermedades cuya edad de
aparicibn es mas tardia como ciertas patologias autoinmunes, la esclerosis lateral
amiotréfica o enfermedades genéticas del tipo de la enfermedad de Huntington, entre

otras.

Habitualmente se agrupan siguiendo criterios como cual puede ser la causa, o qué
6rgano o parte del organismo se puede ver afectado. Tampoco es facil su clasificacion y
cadificacion. Cuando una enfermedad no figura en un listado reconocido de
enfermedades es como si no existiera. Por otro lado, hay mas de una lista que
recoge ER, es decir, no existe un consenso sobre un Unico inventario de este tipo de
enfermedades. Para la revision numero 11 de la Clasificacion Internacional de
Enfermedades (CIE 11 préxima a publicarse) se ha creado un Grupo de Trabajo
especifico para estas enfermedades que permita una mejor clasificacion.
Los afectados por una ER manifiestan el deseo de que exista una "atencioén integral™ que
coordine la planificacién de la atencién continuada tanto para el enfermo como para la
familia y que ayude a esta uUltima a evaluar las necesidades .Otra necesidad descrita por
las familias como importante son los problemas emocionales debido a que se sienten
aislados y discriminados incluso por el sistema sanitario, dado el desconocimiento de las
patologias incluso por los profesionales médicos que han manifestado la "inseguridad"

que sienten al afrontar el tratamiento de los problemas cotidianos de estos pacientes.**?



Relacionaremos las Enfermedades Raras que han sido tratadas en el compendio el cual
sera mostrado. Enfermedad de Wilson,. Trombosis del seno sagital en un neonato,
Tumor del Estroma Gastrointestinal, Cistopatias, Enfermedades genéticas,
Dermatomicosis, Molecular characterization of Tunisian families with
abetalipoproteinemia and identification of a novel mutation in MTTPgene |,
ATPase Cu2 + Transporting Beta Polypeptide. Las mutaciones en el chino Families con
el Disease de Wilson, La terapia del gene para leukodystrophies, Enfermedad de
Krabbe, Sindrome de Wolff-Parkinson-White, EstrongiloidiasSindrome de Kearns-Sayre,
Enfermedad mitocondria, Sindrome de Leigh y la Ulcera de Buruli. Por tanto la revision
bibliografica aportd y sirvio para demostrar la necesidad de elevar el conocimiento
cientifico en el personal de pre y pos grado sobre enfermedades raras u olvidadas,
porque dado a que estas no son tratadas comunmente en la malla curricular de los
estudiantes y a su vez ya graduados en las misiones internacionalistas se enfrentan a
diversas enfermedades que resultan de dificil diagnostico por su escaso dominio y se
demostré la necesidad de la elaboracion del compendio sobre enfermedades raras y la
pertinencia del mismo, debido a que estos temas no son abordados a ningun nivel de
formacion de pre grado y pos grado trayendo como resultado el desconocimiento de los

mismos al realizar un diagndstico determinado.
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