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RESUMEN

En general, una enfermedad rara es aquélla que presenta 
baja prevalencia en una población. Algunas defi niciones, 
como la de la Unión Europea, toman en cuenta otras varia-
bles, como la gravedad de la enfermedad, o bien, la existencia 
o no de tratamientos específi cos para dicha condición. Para 
dar una magnitud del problema, la Organización Mundial 
de la Salud señala que 7% de la población padece una en-
fermedad rara. Se calcula que se tienen identifi cadas entre 
cinco y siete mil enfermedades raras; de las cuales, la gran 
mayoría (aproximadamente 80%) tiene origen genético; sin 
embargo, existen otras en las que su origen es infeccioso, 
pasando por enfermedades oncológicas, degenerativas, o 
bien, aquéllas que ocurrieron durante la gestación. Estas 
enfermedades pueden ser agudas o crónicas, o bien, iniciar 
su sintomatología en el nacimiento o en el transcurso de la 
vida, apareciendo incluso en la edad adulta, pero alrededor 
del 75% inicia en la edad pediátrica. Los tratamientos, en 
particular los farmacológicos, han sido objeto de poca in-
vestigación y producción. Por esta razón, se les ha llamado 
“medicamentos huérfanos”. Se estima que, aproximadamen-
te, para 4,000 de estas enfermedades no existe tratamiento 
curativo. El objetivo del presente artículo es dar un panorama 
actual del signifi cado que tienen las enfermedades raras en 
el mundo, tanto desde el punto de vista clínico, como del 
asistencial y económico.

Palabras clave: Enfermedades raras, enfermedades huér-
fanas, medicamentos huérfanos.

ABSTRACT

In general, a rare disease is one that has low prevalence in 
a population. Some defi nitions, like the one of the European 
Union, takes into account other variables, such as the severity 
of the disease, or the presence or absence of specifi c treat-
ments for this condition. To give a scale of the problem, the 
World Health Organization says that 7% of the population 
suffers from a rare disease. It is estimated that there are fi ve 
to seven thousand identifi ed rare diseases; from which, the 
vast majority (approximately 80%) is genetic; however, there 
are others in which its origin is infectious, passing through 
oncological, degenerative diseases, or those that occurred 
during pregnancy. These diseases can be acute or chronic, 
start their symptoms at birth or during life, appearing even in 
adulthood, but about 75% starts in childhood. Treatments, 
especially pharmacological, have been the subject of little 
research and production. For this reason, they have been 
called "orphan drugs". It is estimated that approximately 
4,000 of these diseases have not a curative treatment. The 
aim of this article is to give a current overview of the signifi -
cance that rare diseases have in the world, from clinical and 
economical perspectives.
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Una enfermedad rara es aquélla que afecta a un pe-
queño número absoluto de personas o a una población 
reducida. Sin embargo, este concepto no es el mismo 
en todo el mundo, ya que hay diferentes problemas 
a nivel global como el relacionado con la prevalencia 
de estas enfermedades, pasando por las difi cultades 
para documentar adecuadamente si se trata o no de 
una enfermedad rara. Otro punto a considerar es la 
nomenclatura, ya que a este grupo de enfermedades 
se les ha llamado también “enfermedades huérfanas”, 
debido al poco interés de la investigación científi ca 
o de las políticas de salud pública para resolverlas, 
por lo cual se conocen además como “enfermedades 
desatendidas”.

Estos problemas han traído como consecuencia 
que, desde hace años, diferentes organizaciones en 
todo el mundo hayan hecho esfuerzos para realizar 
iniciativas nacionales e internacionales para que los 
pacientes que sufren estas condiciones puedan recibir 
la mejor atención.

El objetivo del presente artículo es dar un panora-
ma actual del signifi cado que tienen las enfermedades 
raras en el mundo, tanto desde el punto de vista clínico, 
como del asistencial y económico.

DEFINICIÓN DE UNA ENFERMEDAD RARA

En general, una enfermedad rara es aquélla que pre-
senta baja prevalencia en una población. Algunas defi -
niciones, como la de la Unión Europea, toman en cuenta 
otras variables, como la gravedad de la enfermedad, 
o bien, la existencia o no de tratamientos específi cos 
para dicha condición.

Para la Comisión Europea de Salud Pública, una 
enfermedad rara se presenta cuando afecta a una 
de cada 2,000 personas. Además, para este criterio 
se debe considerar que dicha enfermedad debe ser 
potencialmente mortal, crónicamente debilitante o 
inadecuadamente tratada, y sobre todo que no tie-
ne un tratamiento curativo específi co. En Estados 
Unidos de Norteamérica (EUA) se defi ne cuando 
la presentan menos de 200,000 personas; la Ley de 
Enfermedades Raras de ese país, del 2002, la defi -
ne como la presencia en una persona entre 1,200 
habitantes.

En Japón, la defi nición legal de enfermedad rara 
es cuando ésta afecta menos de 50,000 pacientes o una 
de cada 2,500 personas; pero en Taiwán, el criterio es 
que la prevalencia sea de uno por cada 10,000 habi-
tantes; en el caso de Australia, debe de haber menos 
de 2,000 personas enfermas en el país; mientras que 

en Italia, desde uno por cada 20,000 o hasta 2,000,000 
de habitantes.

Dentro del aspecto de la prevalencia, se debe acla-
rar que el concepto de enfermedades raras para un 
padecimiento específi co puede variar entre los países. 
Si bien para un país tener pocos casos representa una 
enfermedad rara, para otro país su presencia puede 
ser muy común y entonces no es considerada como 
rara. Lo anterior puede ser refl ejo de que, como un 
buen porcentaje de estas enfermedades tiene un origen 
genético, es posible que en ciertas regiones del mundo 
exista un alto grado de endogamia y, por lo tanto, sea 
muy frecuente su presencia. Mientras que en otros, su 
aparición es muy esporádica y entonces sí se apegaría 
al concepto de enfermedad rara.

Para dar una magnitud del problema, la Organiza-
ción Mundial de la Salud señala que 7% de la población 
padece una enfermedad rara; lo cual solamente para 
Europa representa 30 millones de personas. De este 
total, para España corresponden tres millones de pa-
cientes con alguna de estas enfermedades.

¿CUÁNTAS ENFERMEDADES RARAS 
EXISTEN?

Se calcula que se tienen identifi cadas entre cinco y siete 
mil enfermedades raras; de las cuales, la gran mayoría 
(aproximadamente 80%) tiene origen genético; sin em-
bargo, existen otras en las que su origen es infeccioso, 
pasando por enfermedades oncológicas, degenerativas, 
o bien, aquéllas que ocurrieron durante la gestación.

Estas enfermedades pueden ser agudas o cróni-
cas, o bien, iniciar su sintomatología en el nacimiento 
o en el transcurso de la vida, apareciendo incluso 
en la edad adulta, pero alrededor del 75% inicia en 
la edad pediátrica. Tienen en común que producen 
discapacidad, afectando la calidad de vida y autono-
mía de quienes las padecen, y que aproximadamente 
30% de los pacientes muere antes de los cinco años 
de edad.

A continuación se dan ejemplos de algunas enferme-
dades raras, tomando en cuenta la afección principal, 
independientemente de su causa:

Enfermedades por atesoramiento:
• Enfermedad de Gaucher
• Mucopolisacaridosis
• Glucogenosis

Gastroenterología:
 • Enfermedad de Hirschsprung
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 • Síndrome Zollinger-Ellison
 • Síndrome de Peutz-Jeghers
Hematología:
 • Enfermedades de von Willebrand
 • Histiocitosis de células de Langerhans
 • Defi ciencia de factor XII
Inmunorreumatología:
 • Artritis reumatoide juvenil
 • Síndrome de Sjögren
 • Granulomatosis de Wegener
Neumología:
 • Fibrosis quística
Neurología:
 • Atrofi a muscular espinal
 • Síndrome de Guillain-Barré
 • Síndrome Asperger
Oncología:
 • Enfermedad de Hodgkin
 • Tumor de Wilms
 • Sarcoma Ewing

MEDICAMENTOS HUÉRFANOS

Parte del problema de las enfermedades raras es 
el relacionado con la terapéutica. Debido a la baja 
frecuencia de los padecimientos que integran a las 
enfermedades raras, los tratamientos, en particular los 
farmacológicos, han sido objeto de poca investigación 
y producción. Por esta razón, se les ha llamado “medi-
camentos huérfanos”, lo cual provoca que los enfermos 
con alguno de estos padecimientos se enfrenten a pocas 
alternativas. Se estima que, aproximadamente, para 
4,000 de estas enfermedades no existe tratamiento 
curativo.

Derivado de lo anterior, en 1983 apareció la Ley 
de Medicamentos “huérfanos”; la cual se promulgó con 
objeto de estimular la investigación de estas enferme-
dades para buscar posibles curaciones. Este fenómeno 
se presenta porque las empresas farmacéuticas no 
obtienen los benefi cios deseados con su producción, ya 
que la inversión en estos padecimientos no signifi ca 
reembolso sufi ciente una vez que se procede a la comer-
cialización; por lo tanto, las empresas prefi eren obtener 
mayores ganancias en la producción de medicamentos 
para enfermedades comunes. A su vez, por el hecho 
de que existe poca ganancia, los medicamentos para 
las enfermedades raras son altamente costosos y, en 
ocasiones, de difícil obtención.

En México se establece a través del Art. 224, 
224 BIS y 224 BIS I de la Ley General de Salud el 
acceso, las bases y las modalidades para impulsar 

y fomentar la disponibilidad de los medicamentos 
huérfanos.

EL IMPACTO DE LAS ENFERMEDADES RARAS

Las enfermedades raras traen consigo múltiples 
retos en diferentes ámbitos. Desde la perspectiva 
de los pacientes, en general, son mal estudiados y el 
proceso de llegar al diagnóstico puede durar varios 
años, lo cual obviamente retrasa su tratamiento 
(cuando existen alternativas). En consecuencia, el 
retraso en el diagnóstico aumenta el grado de lesión, 
las comorbilidades y la discapacidad. Esta situación 
llega a ser tan seria que pierden la oportunidad de 
ser productivos, pueden ser estigmatizados y ser 
segregados sociales.

Por supuesto, existe afectación en el ámbito fami-
liar, en virtud que la gran mayoría no pueden valerse 
por sí mismos, dependiendo de sus redes de apoyo, 
como padres, hermanos, tíos, abuelos, e incluso ami-
gos. Por esta razón, es común que la familia de estos 
pacientes sea disfuncional, con problemas económicos 
relacionados directamente con los costos de la atención 
médica, o bien, por la necesidad de mantenerse cerca 
de los pacientes, existirán familiares a los que se les 
impida ser productivos o sacrifi carán su vida personal.

Para el ámbito de los sistemas de salud, los pacien-
tes con este grupo de enfermedades representan un 
gasto económico importante puesto que, en general, 
requieren de acciones coordinadas de equipos multi-
disciplinarios del personal de salud. Muchos de estos 
pacientes necesitarán atención especializada y hospi-
talización frecuentes durante toda la vida y, como ya se 
mencionó, la utilización de medicamentos que resultan 
muy costosos.

Por todo lo anterior, a este grupo de enfermedades 
también se les ha denominado “enfermedades catastró-
fi cas” ya que se convierten en una verdadera catástrofe 
para el paciente, las familias y para los gobiernos en 
sus instituciones de salud.

ESFUERZOS NACIONALES E 
INTERNACIONALES PARA ATENDER 

LAS ENFERMEDADES RARAS

Con el objetivo de dar la atención a los pacientes, 
así  como impulsar la investigación genética de estos 
padecimientos, desde hace varias décadas se han de-
sarrollado múltiples estrategias en todo el mundo. En 
1983 se fundó en EUA la Organización Nacional para 
los Desórdenes Raros; mientras que desde 1997 en el 
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continente europeo existe la asociación denominada 
EURODIS; en el caso de España, la Federación Espa-
ñola de Enfermedades Raras (FEDER); en Canadá fun-
ciona la Organización Canadiense para los Desórdenes 
Raros (CORD); en Argentina la Fundación “SPINE” 
tuvo sus orígenes en el 2005.

En el 2009 se inició un movimiento denominado 
The Global Genes Project, el cual se ha convertido en la 
actualidad, en una de las organizaciones líderes en esta 
área, al congregar más de 500 organizaciones, y que 
ha sido promovido por el grupo Rare Disease Advocacy 
Research and Education.

En el caso de México, en el 2011 fue creada la 
Federación Mexicana para Enfermedades Raras y 
posteriormente, en 2013, la Asociación Mexicana de 
Enfermedades Lisosomales.
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