CARTA AL DIRECTOR

'abundancia de la raresa

Sr. Director,

Des del 2008, el darrer dia de febrer se celebra el
Dia Mundial de les Malalties Rares (MR). El concepte
de «malaltia rara» va sorgir al mateix temps que
el de «medicament orfe» 1. | aixo té el seu sentit.
OrphanDrug Act, el 1983, va definir com a MR la con-
dici6 de perdua de salut en que les inversions econo-
miques necessaries per desenvolupar tractaments
efectius no eren favorables a les empreses. Els criteris
que s'utilitzen per definir una malaltia com a rara o
minoritaria varien entre institucions i territoris. A Eu-
ropa es considera que una malaltia és rara quan afecta
menys de cinc casos per cada 10.000 habitants. No
obstant aix0, no es pot ser taxatiu, ja que aquests cri-
teris queden en entredit quan ens trobem amb malal-
ties que tot i ser rares en una regi6é poden ser habituals
en una altra, i quan constatem que hi ha malalties co-
munes que poden tenir variants poc frequents.

Per tant, quan parlem d’MR ens enfrontem a una llista
de malalties que hauria de ser oberta i susceptible
de ser modificada periddicament, i és necessari un
conjunt minim consensuat d’ambit internacional que
especifiqui quantes MR s’han descrit i quines son.
Orphanet, que és un dels portals més importants sobre
MR i medicaments orfes, recull una llista de 6.172 MR,
de les qual el 71,9% tenen una base genetica i el
69,9% son d'inici pediatric 2. S’estima que entre el 6 i
el 8% de la poblaci¢ té o tindra al llarg de la seva vida
una MR. Per tant, malgrat el baix risc individual de
patir una MR concreta, que algl pugui patir alguna de
les MR existents ja no és tan dificil.

Per avancar, tant en 'atenci6 sanitaria de les persones
afectades com en la generaci6é de coneixement, és ne-
cessari disposar d'uns bons registres de pacients. El
2009 es va aprovar a Espanya |'Estrategia en enferme-
dades raras del Sistema Nacional de Salut, amb la re-
comanacio de desenvolupar registres autonomics d’'MR
(RAER) i un registre estatal. El 2015 es va implementar
el Registro Estatal de enfermedades raras (ReeR), que
es va convertir en un dels primers sistemes de vigilan-
cia poblacional de malalties croniques d’ambit estatal.
El primer informe epidemiologic del ReeR és del 10 de
setembre de 2021 3 i s’hi inclouen 22 patologies esco-
llides sobre la base de I'experiéncia prévia dels RAER
(Taula 1). Malgrat les seves limitacions, aquest informe
representa un avenc en el coneixement de la situacio
epidemiologica de les MR al nostre pafs.

Cal destacar que, el passat 16 de desembre de 2021,
I’Assemblea General de les Nacions Unides (ONU) va
ratificar 'adopci6 de la resolucié presentada per dife-
rents paisos referent a «Abordar els reptes de les per-
sones que viuen amb una malaltia rara i dels seus fa-
miliars» 4, en que s'afirma que abordar les necessitats
de les persones amb MR és essencial per avangar en
I’Agenda 2030 per al Desenvolupament Sostenible.

TauLA I

Malalties rares registrades (Informe ReeR 2021)

Ataxia de Friedreich

Atrofia muscular espinal proximal
Esclerosi tuberosa

Displasia renal

Distrofia miotonica de Steinert
Malaltia de Fabry

Malaltia de Gaucher

Malaltia de Huntington
Malaltia de Niemann Pick
Malaltia de Rendu-Osle
Malaltia de Wilson

Esclerosi lateral amiotrofica
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Osteogenesi imperfecta
Sindrome d’Angelman
Sindrome de Beckwith Wiedemann
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Sindrome de Goodpasture
Sindrome de Marfan

Sindrome de Prader Willi
Sindrome del cromosoma X fragil
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Sembla evident que per progressar en la linia de la
resolucio anterior cal una sensibilitzacié de tota la so-
cietat. Ningl hauria de resultar alie¢ a la necessitat de
fer front als reptes que plantegen les MR. Aconseguir
registres acurats i amplis és un important primer pas
de molts altres que han de seguir.

Margaret Creus

ABS Agramunt (Lleida)
margaretcreusverni@gmail.com
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