DESAFIOS Y AVANCES EN EL DIAGNOSTICO
DE LAS wfwmedades RARAS
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qlglglp 3 millones de personas padecen alguna enfermedad rara en Espana’

ﬁ) >50% de las enfermedades raras se manifiestan en menores de 2 afnos'

Mayoritariamente, son crénicas y degenerativas?

Por ello, el diagnéstico precoz es esencial ante la posibilidad de opciones
terapéuticas que prevengan o retrasen |la aparicion de los sintomas?

DIAGNOSTICO

4 anos tiempo medio para el diagnodstico X Hasta 10 anos en el 20% de los casos?®

50% ) 47% v <10% "
: reciben >1 diagnéstico : : no disponen de ningun : : disponen de tratamiento:
: incorrecto’ : : tratamiento’ : : especifico’ :

El 80% de Ias enfermedades raras estan producidas por una alteraciéon genética, pero los
genes responsables de |as patologias solo se conocen en ~ 50% de |los casos!

¢Quién interviene en el proceso diagndéstico?

: . . N Pacientes --.-® Sanitarios .
Es importante la estrecha colaboracion entre pacientes, sanitarios e

investigadores, a |a par que el papel relevante de |los familiares y de |las Familiares Investigadores

asociaciones de pacientes* N
Diagnostico adecuado

Importancia de un diagnéstico precoz y eficaz

Disminuir morbilidady Mejorar la calidad : Tratamientos : Limitar el agravamiento
mortalidad® Py de vida® gy adecuados? i i delaenfermedad’

¢Cudles son los retos en el diagnéstico de enfermedades raras?3

N » Variedad de (8 Coordinacion entre Accesibilidad a
_,@- sintomas 8\& especialidades médicas ﬁ pruebas diagndsticas
Acceso a la Barreras derivacion N Formacion de los
_’E informacion pacientes ~—) profesionales sanitarios
INVESTIGACION
53% proyectos de :  11% proyectos clinicos
investigacion basica® 8.193 :  no intervencionistas®
........................................ proyectos iniciadoss .'-.....................--oo-..........-'.
L HOEI000009000008690000000000005 00, (entl’e zo'l 0_2020) I 00000aa00aE80550000500000005 o
25% estudios : ! 10% otros tipos de
preclinicos® investigacion®
5 La terapiagénica sigue siendo el principal camino de investigacidon, aunque los
resultados siguen siendo lentos’
ULTIMOS AVANCES
En 10 anos (entre 2010 y 2020)...
Identificaciéon de 886 nuevas Incremento de 1.847 438 nuevos medicamentos
‘5 enfermedades raras® genes ligados a EERR | aprobacidon comercializacion
identificados® c®» enh EE.UUy UE®
EE.UU: Estados Unidos; UE: Union Europea.
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