Enfermedades Raras que Comprometen al Aparato Respiratorio.

Asociación Argentina de Medicina Respiratoria

Septiembre de 2005.

La AAMR ha creado el Registro de Enfermedades Raras que comprometen el aparato Respiratorio. Consideramos que las Enfermedades Raras se encuentran desamparadas; es decir, son pocos los que se ocupan de ellas. 


Esperamos desde este sitio contribuir al conocimiento de la magnitud del problema en nuestra sociedad, promover  su difusión en el ámbito médico y en la población general, facilitar el diagnóstico y tratamiento y ser un espacio de conocimiento e intercambio de experiencias entre pacientes y familiares. Asimismo, para los miembros de la AAMR, se abre la posibilidad de comunicarse entre colegas y compartir experiencias. 

 ¿Qué es una enfermedad rara?
Enfermedades raras: un nuevo concepto de salud pública.
¿Qué es un medicamento huérfano?
¿Cuál es el objetivo de agrupar las enfermedades raras en un registro?
Enfermedades raras que comprometen el aparato respiratorio y sus sitios WEB.
_________________________________________________________________

¿Qué es una enfermedad rara?
▲

Las enfermedades raras, poco frecuentes o huérfanas son aquellas que presentan baja prevalencia o son poco comunes en una comunidad. Se ha aceptado, para su definición, que  aparecen en 1 de cada 2.000 habitantes. La rareza es un concepto abstracto y al otorgarle valor numérico también adquiere variaciones geográficas (enfermedades raras en algunos países pero frecuentes en otros). Se estima que hoy existen entre 5,000 y 8,000 enfermedades raras diferentes, que afectan entre el 6% y 8% de la población en total. 


En su mayoría se trata de enfermedades congénitas y tienen algunas características en común: 

· Son enfermedades graves y degenerativas, de evolución crónica, y producen invalidez. 

· Generalmente que ponen en riesgo la vida. 

· Producen pérdida de la calidad de vida y de la autonomía del paciente. 

· El nivel de sufrimiento y dolor del paciente y su familia es muy alto. 


Además de su baja incidencia, presentan dificultades en el diagnóstico y seguimiento, son de origen incierto y suelen carecer de tratamiento efectivo. 


Constituyen un problema familiar y social con segregación del paciente y falta de respuestas claras ante la angustia familiar pues son enfermedades que suelen llevar a la invalidez o la muerte. 


Para el médico suelen ser un desafío en cuanto al diagnóstico y tratamiento. Existen pocos datos epidemiológicos y plantean dificultades en la investigación debido al escaso número de casos

Enfermedades raras: un nuevo concepto de salud pública. ▲ 

El término de enfermedad rara es un concepto nuevo. Hasta hace poco las autoridades de la salud pública y políticos las habían ignorado ampliamente. En raras excepciones han sido objeto de una política pública sanitaria, por la cual se ha hecho posible un tratamiento preventivo eficaz. Las razones por las cuales las enfermedades raras en conjunto han sido ignoradas durante tanto tiempo se comprenden mejor hoy.


Evidentemente no es posible desarrollar una política sanitaria específica para cada enfermedad. Pero un enfoque global, hasta ahora fragmentado puede llevarnos a una solución. El enfoque global permite salir del aislamiento y crear auténticas políticas sanitarias en el área de la investigación científica y biomédica, desarrollar medicamentos, plantear políticas de la industria, informar y formar a la comunidad médica y a la sociedad, obtener beneficios sociales, hospitalización y tratamiento del paciente ambulatorio.

¿Qué es un medicamento huérfano? ▲

Los llamados 'medicamentos huérfanos' van dirigidos a tratar afecciones tan infrecuentes que los fabricantes no están dispuestos a comercializarlos bajo las condiciones de mercado habituales. El proceso que va desde el descubrimiento de una nueva molécula a su comercialización es largo (10 años de media), costoso (varias decenas de millones de Euros) y muy poco seguro (de 10 moléculas ensayadas, sólo una suele tener un efecto terapéutico). Por tal motivo, el desarrollo de un medicamento dirigido a tratar una enfermedad rara no permite, en general, recuperar el capital invertido para su investigación. 


Los medicamentos huérfanos pueden definirse como:

· Fármacos que no son desarrollados por la industria farmacéutica por razones económicas pero que responden a necesidades de salud pública.

· De hecho, las indicaciones de un medicamento pueden también considerarse como 'huérfanas', puesto que una sustancia puede ser utilizada en el tratamiento de una enfermedad frecuente pero no haber sido desarrollada para otra indicación infrecuente.
¿Cuál es el objetivo de agrupar las enfermedades raras en un registro? ▲
· Crear una base de datos con las enfermedades que más frecuentemente se diagnostican en nuestro país.

· Compartir las dificultades diagnósticas y unificar criterios de tratamiento.

· Estimular y promover líneas de investigación.

· Establecer protocolos de diagnóstico y tratamiento.

· Procurar y facilitar la obtención de los medicamentos “huérfanos”.

· Gestionar el contacto entre pacientes y/o familiares de estos enfermos. Además del apoyo psicológico, se promueve la recaudación de fondos destinados a investigación, establecen algunas pautas de alarma, subvencionan tratamientos costosos y colaboran con el soporte general del paciente entre otras cosas. 


En un futuro la AAMR aspira a conformar un ámbito de estas características  de acuerdo a lo que resulte del registro que nos hemos propuesto. 

Enfermedades raras que comprometen el aparato respiratorio y sus sitios WEB. ▲

En las siguientes páginas Ud. podrá obtener información general sobre las enfermedades raras, encontrar foros de discusión y consulta y tomar contacto con organizaciones de pacientes. Los sitios también incluyen información sobre Medicamentos Huérfanos. 

www.eurordis.org 



Inglés  y versión en Español
www.orpha.net 



Inglés y versión en Español

www.rarediseasesnetwork.org 

Inglés

www.iner.gob.mx 



Español

www.enfermedades-raras.org.es 
Español

www.iier.isciii.es 



Inglés y versión en Español

www.geneticaliance.org 


Inglés

www.ord.aspensys.com 


Inglés

www.orbusmorba.com 


Español

www.orphan-europe 


Inglés

www.genzyme-latinoamerica.com 
Español

www.aidweb.org 



Italiano y versión en Español

www.genome.gov  



Inglés. Instituto del Genoma Humano

Sitios WEB en Argentina.

La Fundación Geiser, con sede en Mendoza,  es la Institución Argentina más comprometida con las enfermedades raras. Ofrece información, asesoramiento legal, grupos de soporte y hasta un foro virtual.  Es un sitio muy recomendable: 

www.fundaciongeiser.org 



El Hospital de Niños Ricardo Gutiérrez ofrece un Programa de Atención Integral a pacientes con Fibrosis Quística. Se puede ingresar a través de este portal al Registro Latinoamericano de Fibrosis Quística:
www.fibrosis-quistica.com.ar 


Los siguientes son sitios con información médica  para pacientes y médicos. Contienen información general y ofrecen la posibilidad de establecer contacto con otras personas con la misma patología y evacuar consultas sencillas 

www.pacientesonline.com.ar 

www.sinfomed.org.ar 


www.todopy.com.ar/page/Salud/Grupos_de_Ayuda.html 

www.drwebsa.com.ar 



Esta es la página WEB del Dr. Marcelo Elías, presidente del Bloque de diputados de la UCR en la Provincia de Buenos Aires, y se accede al proyecto de Ley sobre enfermedades raras:
www.marceloelias.com (Proyecto de Ley Argentina)

Otros sitios de Interés.


Los siguientes son sitios específicos sobre algunas enfermedades determinadas. En ellos se pueden encontrar datos sobre la enfermedad, métodos de diagnóstico y tratamiento. Algunos  brindan la posibilidad de tomar contacto con pacientes.

Linfangioleiomiomatosis  (LAM) 

www.lam.uc.edu (Inglés)

                                                      
www.aelam.org (Español)

Granulomatosis de Wegener        
www.wgassociation.org (inglés)

Hipertensión Pulmonar                

www.phassociation.org (Inglés)

Sarcoidosis                                   
www.stopsarcoidosis.org (Inglés)

Sindrome Churg Strauss              
www.cssassociation.org (Inglés)

Deficit de A 1 Antitripsina          

www.alphaone.org (Inglés  y Español)

Fibrosis pulmonar                       

www.coalitionforpf.org (Inglés)

                                                    

www.ipf.upmc.com (Inglés)

                                              

www.fpf.duke.edu (Inglés)

                                              

www.pulmonaryfibrosis.org (Inglés)

Fibrosis Quistica                  

www.cfpharmacy.com (Inglés) 

                                             

www.fibrosis.org (Español)

                                             

www.fibrosis-quistica.com.ar (Argentina)

                                             

www.cff.org (Inglés)

Enfermedad de Sjogren       

www.aesjogren.org  (Español)

Lupus Eritematoso Sistémico

www.drwebsa.com.ar/alua/ (Argentina)

Páginas de utilidad para pacientes y familiares.
Red de Mujeres con Discapacidad. 
Foro de encuentro e información

www.pasoapaso.com.vewww.redmcd.org 
España.
Red de Mujeres con Discapacidad. 
Foro de encuentro e información. 
Sitio creado por padres de niños con discapacidades
www.pasoapaso.com.ve. 



Venezuela.

Espacio de información y contactos 
www.enfermedadesraras.org 


España. 
Noticias y opiniones relacionadas a la discapacidad. 
Tiene versión en español 
www.disabilityworld.org  



EEUU. 
Un sitio destinado a la integración social, laboral y humana de pacientes con enfermedades raras.

www.orbusmorba.com 



España. 

Medicamentos Huérfanos


Aquí se encuentran sitios destinados al desarrollo, comercialización y distribución de medicamentos huérfanos.
www.orphan-europe.com  


Francia. Tiene versión en Español.
www.essentialdrugs.org  


EEUU – Tiene versión en Español.
Este espacio de la WEB de la AAMR está mantenido  y actualizado por la Dra. Cristina Borrajo. Para consultas, escribir a aamr@aamr.org.ar
