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INTRODUCCIÓN 
Las enfermedades raras se caracterizan por comprometer la calidad de vida de los 

afectados, causando una grave discapacidad intelectual o física. También es frecuente 

que las enfermedades sean progresivas y condicionen una mortalidad precoz.  

La recopilación, transmisión e interpretación de información es un paso útil para los 

pacientes y sus familias para poder realizar las diferentes pruebas diagnósticas que 

permitirán acceder a las opciones de tratamiento y así garantizar una buena atención 

a los niños y adolescentes con enfermedades raras. 

La atención comprende un enorme reto y complejidad para la atención adecuada de 

las necesidades y retos tato del paciente como de la familia ya que en aspectos como 

la genética, el nivel socioeconómico, recursos sanitarios y educativos muchas veces 

representan los principales problemas para poder garantizar la atención necesaria. 

Las potentes técnicas de estudio del genoma completo utilizadas para el diagnóstico 

de pacientes con ER, permiten detectar alteraciones en muchas regiones genómicas, 

descritas y no descritas, que ayudan tanto a la identificación de nuevos síndromes como 

a interpretar algunos aspectos moleculares de muchas enfermedades complejas. Una 

adecuada utilización de esta información, ya disponible en el ámbito clínico, puede dar 

la oportunidad de investigar diferentes aspectos de una enfermedad rara sin tener que 

realizar estudios complejos alejados de las necesidades asistenciales de los pacientes. 

Las enfermedades raras tienen un gran impacto sobre la vida de los pacientes y de sus 

familias, además de la dura realidad a la que se enfrentan, las decisiones que deben 

de tomar o la necesidad de afrontar una condición letal. 
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CONCLUSIÓN 
Muchas de las enfermedades raras se diagnostican en etapas avanzadas lo que 

ocasiona incertidumbre ante las familias y pacientes.  

La atención para la obtención de información y formulación del diagnostico muchas 

veces representa un reto, ya que las unidades sanitarias no cuentan con los estudios 

ideales para detectar estas enfermedades o bien, las familias no pueden costear este 

tipo de estudios, ocasionando así que la enfermedad siga avanzando y esta no tenga 

el tratamiento ideal para poder ser tratada.  

Las ER nos sitúan en muchas ocasiones en los límites de nuestro sistema sanitario y de 

nuestro estado del bienestar; por eso, además de raras, resultan incómodas para 

quienes debieran intervenir con el fin de promover mejoras en sus diagnósticos o en 

sus posibles tratamientos. Todos los profesionales deben considerar que una de las 

primeras obligaciones ante un paciente con una ER es la de acomodarse 

comunicativamente a los familiares de los pacientes. Por comodidad o por 

desconocimiento, en ocasiones el profesional transmite informaciones con un lenguaje 

equivocado, erróneo y además con diagnósticos equivocados, o informaciones 

precipitadas y pronósticos que muchas veces ponen a la familia en la desesperación. 

Existen una gran variedad de estas enfermedades y cada una de ellas afecta de manera 

diferente a las personas, haciendo que tengan muchas necesidades por las cuales 

deban tener cuidados asistenciales y también afectan su desarrollo social. 

Debemos de proporcionar cuidados que ayuden a solventar estas necesidades que el 

paciente no puede realizar por sí solo, pero también que lo ayuden a sentirse de una 

manera suficiente para así también evitar que estos pacientes caigan en un estado de 

depresión. También apoyar a las familias, es un gran trabajo ya que muchas veces 

también se ven afectados ante la desesperación e incertidumbre. 
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