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Introduccion

A lo largo de este tema abordaremos las enfermedades raras. Estas, son enfermedades que a
menudo pasan desapercibidas a los ojos de los que no las sufrimos o sus familiares pero que
necesitan mas apoyo que muchas otras enfermedades méas “comunes”, precisamente por ser

minoritarias y por la falta de apoyo y desconocimiento que les suele caracterizar.

Existen miles de enfermedades poco frecuentes. Hasta la fecha se han encontrado de 6000 a 8000
enfermedades poco frecuentes. Cada semana se describen 5 enfermedades nuevas en la

literatura médica.

En los dltimos afios ha ido aumentando la conciencia social acerca de los problemas que
presentan las personas afectadas por estos trastornos, en gran medida debido a la accion

mantenida por estas mismas y las asociaciones y organizaciones de pacientes y familiares.

Describiremos a lo largo de estas paginas una serie de enfermedades raras, donde explicaremos

prioritariamente su sintomatologia, inicio y posibilidad de intervencién.

I. Descripcion

La Unién Europea define como enfermedad rara aquella que tiene una prevalencia de menos de
5 casos por 10.000 habitantes, lo que equivale a un 6-8% de la poblacién europea. Esto se traduce

en una estimacién de 29 millones de afectados en la UE y de 3 millones en Espafia.

El término «enfermedades raras» se introdujo en la década de los setenta del pasado siglo cuando
diversos autores llamaron la atencién, especialmente en el campo de las enfermedades
metabdlicas hereditarias, sobre los problemas comunes que tenian estos trastornos poco
frecuentes alin manifestando una gran diversidad entre ellos. Las enfermedades raras son un

problema de salud y de interés social.

A pesar de la baja prevalencia que presentan, estas enfermedades asocian a su caracter
minoritario aspectos relevantes en la vida de las personas que las padecen y en la historia natural

del proceso, como son el hecho de que en la mayoria de los casos se trata de trastornos crénicos,
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graves, que aparecen en edades tempranas de la vida y también en la edad adulta. Todo ello
confiere a las personas que las padecen unas caracteristicas comunes que hacen que pensemos

en ellas como un colectivo social al que es necesario tratar adecuadamente con todos los recursos

posibles, entre ellos los recursos psicoldgicos.

Dadas las caracteristicas
Yot de alta complejidad vy
baja prevalencia que
estas enfermedades
precisan han de ser
tratadas  desde  un
enfoque global y con

equipos
multidisciplinares para

ofrecer el maximo

apoyo a estas personas

y a sus familiares que sufren con ellos su dolencia.

Algunas cuestiones para las que los pacientes y las asociaciones que los representan reclaman
atencion, son la dificultad para un diagnéstico precoz, la falta de atencidén multidisciplinar, escasez
de informacién y de apoyo en el momento del diagndstico. Como podemos ver, la labor del
psicdlogo es de gran relevancia en estas enfermedades y consideramos cuanto menos adecuado
contar con informacion de interés sobre estas enfermedades y su abordaje para posibles

intervenciones psicoldgicas de calidad en el futuro.

A pesar de constituir un grupo muy heterogéneo de entidades clinicas, las enfermedades raras

comparten algunas caracteristicas:

. En general, son enfermedades hereditarias que habitualmente se inician en la edad
pediatrica.
. Tienen caréacter crénico, en muchas ocasiones progresivo, contando con una elevada

morbilidad y mortalidad y alto grado de discapacidad.
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o Son de gran complejidad etioldgica, diagndstica y prondstica.

) Requieren un manejo y seguimiento multidisciplinar.

Il. Enfermedades raras

A continuacién, vamos a ver con mayor detenimiento una serie de enfermedades raras.

I1.1. Ataxias

Las ataxias hereditarias son un grupo de enfermedades (hoy en dia sabemos que existen méas de
100 tipos diferentes) de caracter progresivo que afectan a estructuras tales como el cerebelo, la
médula espinal, las neuronas, las vias espinocerebelosas y corticoespinales, y generan una
incapacidad para coordinar los movimientos de una manera fina, lo que ocasiona un movimiento
espasmaodico inestable y de vaivén de la mitad del cuerpo (tronco) y marcha estable (estilo de

caminar) que compromete el equilibrio y la coordinacién de movimientos.

La afectacién del equilibrio es casi siempre el primer sintoma y el mas resefiable por los pacientes
afectados, aunque no el Gnico ni el mas grave. Generalmente la ataxia es causada por la pérdida

de funcién del cerebelo, que como bien sabemos, funciona como el "centro de coordinacién”.
Los sintomas de la ataxia, son:

o Trastorno del equilibrio, el cual se evidencia al caminar con las piernas separadas, y

posteriormente puede aumentar la dificultad llegando en algunos pacientes a la incapacidad para

caminar.

o Torpeza en las manos.

o Falta de coordinacién en los movimientos (especialmente en la oscuridad o con los ojos
cerrados).

o Disartria (dificultades de diccién, habla lenta y explosiva).

o Disfagia (Problemas de deglucién, dificultad para tragar, toser y atragantarse).

) Temblores.

. Espasmos musculares.
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. Nistagmo (movimientos ritmicos, répidos e involuntarios de los ojos, generalmente en el

plano horizontal).

Ademas, pueden aparecer otros sintomas como rigidez, depresion, espasticidad, y desérdenes

de suefio, aspectos en los cuales como profesionales de la salud mental podemos incidir.

La intensidad de progresién de la enfermedad es variable. La ataxia puede ser el resultado de un
defecto presente al nacer (congénito) o de una infeccién virica. También se puede desarrollar
después de una encefalitis, un traumatismo craneal y otras enfermedades que afectan al sistema

nervioso central o la médula espinal.

En los adultos, las causas més comunes son el accidente cerebrovascular, las reacciones tdxicas a
medicamentos o al alcohol. En la actualidad no hay tratamiento especifico para los sintomas de la

ataxia.

11.2. Sindrome de Beckwith- Wiedemann
Es un sindrome de crecimiento exagerado, que se caracteriza por tener la cabeza y la lengua
grande, aumento de tamafio de dérganos como el higado, bazo o corazén) y anomalias del

desarrollo en particular defectos de la pared abdominal, concretamente la aparicién de hernias.

La causa del sindrome de Beckwith-Wiedemann se desconoce, pero parece tener origen genético

estando la mayoria de los casos asociados con un defecto en el cromosoma ndmero 11.

La lactancia puede ser un periodo critico al producirse situaciones de hipoglucemia (azlcar bajo

en la sangre) y a un aumento en la tasa de desarrollo de tumores.

Los pacientes afectados de esta enfermedad estan predispuestos al desarrollo de tumores
embrionarios, siendo el tumor de Wilms y el carcinoma suprarrenal los que surgen con mayor

frecuencia.

La intervencidn con estos/as pacientes incluye tratamiento quirirgico de las hernias vy
monitorizacién de la hipoglucemia durante el periodo neonatal, valoracién y tratamiento si precisa

de la macroglosia (lengua grande) y el cribado de tumores.

I11.3. Distonia muscular
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El término Distonia hace referencia a un conjunto de enfermedades neuroldgicas y a los sintomas
acompafantes. El desorden es secundario a una disfuncién localizada en los ganglios basales del
sistema nervioso central, sin que se lleguen a alterar las funciones relacionadas con la conciencia,

la sensibilidad y las intelectuales.

Los sintomas incluyen contracciones musculares sostenidas que afectan a una o varias partes del
cuerpo, lo que origina torsiones de la zona donde se localiza la afectacion. En ocasiones, la
distonia se acompafia de temblor, similar al observado en individuos ancianos, si bien puede

tratarse de un temblor asociado a contracciones irregulares e intensas.

Existen varias clasificaciones de la distonia, en funciéon de la parte del cuerpo afectada, de su
origen, si la causa es desconocida se denomina primaria o idiopatica o puede ser secundaria a
lesiones, toxicos u otras enfermedades del sistema nervioso central. La prediccion del progreso

de la enfermedad es incierta.

Si la enfermedad comienza en la infancia y afecta simultdineamente a otros miembros de la familia
tiende a empeorar con el paso de los afios. Si la distonia comienza en la infancia y es secundaria
a una pardlisis cerebral u otra lesién durante el nacimiento, la enfermedad normalmente
permanece estable durante muchos afos. Cuando la distonia comienza en edad adulta, es

generalmente focal y tiende a permanecer limitada a esa parte del cuerpo.

11.4. Enfermedad de Huntington

La enfermedad de Huntington es una afecciéon de tipo neurodegenerativa de caracter autosémico
dominante, con penetracion completa, cuya prevalencia es de 5 a 10 casos por cada 100.000

habitantes.

Las manifestaciones clinicas aparecen con mayor frecuencia entre los 35 y los 50 afios y se
caracterizan por un cuadro progresivo de movimientos anormales e involuntarios de tipo coreico,
es decir, movimientos involuntarios y bruscos de las extremidades, que afectan con mayor
frecuencia a los miembros inferiores y a la cara (muecas repentinas), haciéndose mas dificil

progresivamente la accién del habla y la deglucién.
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Este cuadro se relaciona con trastornos psiquiatricos y un deterioro progresivo e irreversible de
las funciones cognitivas. Nuestra labor con estas personas serd muy necesaria para ayudarles a

sobrellevar a ellos/as mismos/as y sus familiares la enfermedad.

La corea tiende a incapacitar, pero a medida que la enfermedad
progresa se substituye lentamente por un cuadro de rigidez. Los
trastornos psiquiatricos, como depresién, mania, perturbacién
obsesivo- compulsiva y ansiedad, pueden preceder a las

manifestaciones motoras, mientras que las funciones cognitivas

generalmente sélo se ven afectadas en la fase més avanzada de la

enfermedad, que evoluciona hacia un cuadro de demencia.

La forma juvenil, o enfermedad de Westphal, se manifiesta antes de los 20 afios y corresponde al
10% de los casos, se produce con mayor frecuencia cuando el padre es el progenitor afectado (75
al 80% de los casos); se diferencia por presentar una menor esperanza de vida, con predominio

de la rigidez desde el principio y mayor probabilidad de convulsiones.

La caracteristica hereditaria de esta enfermedad implica que cualquier nifio/a en una familia en la
cual uno de los progenitores esté afectado, tiene un 50% de probabilidades de heredar la
mutacién que causa la enfermedad, por lo que la informacién juega un papel clave en estas

familias a la hora de plantearse la maternidad y paternidad.

El diagndstico se realiza mediante anélisis molecular. Actualmente no existe tratamiento efectivo
de la Enfermedad de Huntington, aunque algunos de los sintomas mejoran con tratamiento

sintomatico.

11.5. Epidermolisis Bullosa

La Epidermolisis bullosa o ampollosa engloba un grupo heterogéneo de enfermedades

hereditarias en las que se desarrollan ampollas en la piel como respuesta a una lesion menor.

La edad de aparicién de la enfermedad se sitia en torno al nacimiento o durante la lactancia,
popularmente conocidos como “nifios mariposa”). En personas mayores de 50 afios, aparecen
formas adquiridas. Igualmente, los casos leves de epidermolisis ampollosa simple pueden

permanecer sin diagnosticar hasta la edad adulta.
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Este incremento en la fragilidad de la piel se debe a mutaciones en genes que codifican varias
proteinas responsables de mantener la resistencia mecénica del tejido. Dependiendo del tipo de
epidermolisis ampollosa, la afeccidon puede variar desde una formacién menor de ampollas en la
piel hasta una forma letal que compromete otros érganos. Existen formas hereditarias y otras no

hereditarias En la actualidad no existe tratamiento que erradique esta enfermedad.

11.6. Extrofia vesical

Se trata de una enfermedad rara de causa desconocida, cuya prevalencia es de 1 de cada 40.000
nacimientos, mas frecuente en varones y de severidad variable. La extrofia vesical, es un conjunto
complejo de alteraciones que ocurren durante el desarrollo fetal. El desorden afecta
generalmente a diferentes drganos, incluyendo el sistema urinario, musculoesquelético y
digestivo. La extrofia vesical significa que la vejiga estd al revés y expuesta al exterior del

abdomen.

La ausencia del cuello de la vejiga y el esfinter son los responsables de la incapacidad para la
continencia urinaria al no existir control sobre la vejiga, lo que genera que, la orina gotee
constantemente sobre la piel y sea la causa de irritacion local. Los uréteres entran anormalmente

en la vejiga dando como resultado que se produzca reflujo.

Generalmente el diagndstico es prenatal a través de ultrasonidos. El tratamiento es quirdrgico,
pudiéndose efectuar la cirugia en la mayoria de los nifios poco después del nacimiento. La
operacion consiste en la internalizacion de la vejiga, el cierre del abdomen, la reparaciéon del pene
en nifios o los dérganos genitales externos en niflas y cualquier estructura que necesite la
reparacion en la zona urinaria. Este tratamiento mejora la incontinencia y evita el reflujo asociado

a esta patologia.

11.7. Leucodistrofia

Las leucodistrofias supone un grupo de enfermedades que afectan a la vaina de mielina que es el
material que rodea y protege las células nerviosas. Esta destruccion puede ser primaria, por
defecto de las enzimas que participan en la formacién o el mantenimiento de la mielina, o
secundaria, por procesos de origen diverso: vascular, infeccioso, inflamatorio, autoinmune o

toxico. El dafio en la vaina hace maés lentos o bloquea los mensajes entre el cerebro y el resto del
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cuerpo, lo que conduce a problemas de movimiento, habla, vista, audicién, desarrollo mental y

fisico.

Las leucodistrofias primarias son causadas por un gen defectuoso que se encuentra en el
cromosoma X, por lo que es una enfermedad hereditaria ligada al sexo. Suele aparecer durante
la infancia o la nifiez. Puede ser dificil de detectar anticipadamente porque al comienzo los nifios

parecen sanos, sin embargo, los sintomas empeoran gradualmente con el tiempo.

En el lactante suele predominar el retraso del desarrollo psicomotor e irritabilidad; es frecuente
la aparicion de ceguera. Desde el primer afio de vida, el sintoma principal son los trastornos de la

marcha, apareciendo posteriormente alteracién de la conducta y del aprendizaje.

En una etapa posterior se desarrollan paralisis espasticas, progresivas, movimientos anormales y
espasmos ténicos, que evolucionan a una reducciéon de la capacidad mental y rigidez cerebral. En
el adulto predominan los sintomas psiquiatricos. El diagndstico de sospecha, en funcién de la
edad de comienzo y las manifestaciones clinicas, se orienta mediante estudios metabdlicos en
orina y plasma. En la actualidad, no existe tratamiento especifico para ninguna de las

leucodistrofias.

11.8. Neurofibromatosis

Las neurofibromatosis son un grupo de tres trastornos del sistema nervioso relacionados, pero

genéticamente diferentes debidas a la presencia de tumores que crecen alrededor de nervios.

La Neurofibromatosis tipo 1 o enfermedad de Von Recklinghausen, es la forma méas comun,
produciéndose en 1 de cada 3.000 personas. Aunque muchos afectados heredan el trastorno,
entre el 30 y el 50 por ciento de casos nuevos se produce debido a una mutacién genética
espontanea desconocida. Si uno de los progenitores la padece, cada uno de sus hijos tiene un

50% de probabilidad de adquirir la enfermedad.

Se trata de un trastorno hereditario progresivo de expresividad variable, caracterizado por
anormalidades en multiples tejidos derivadas del crecimiento incontrolado de tumores en tejidos
nerviosos, en la piel, en el tejido subcuténeo, en los pares craneales y la médula espinal, lo que

puede ejercer presién sobre los nervios afectados y causar dolor, dafio nervioso severo o
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problemas con la sensibilidad o el movimiento al igual que pérdida de la funcién en el area

afectada.

La presencia de un tumor en el nervio éptico, un desarrollo éseo anormal y de modo particular las
anormalidades de la piel mds comunes como manchas de café con leche, neurofibromas, nédulos
de Lischy pecas en la axilay en laingle, a menudo son evidentes en el nacimiento o poco después

y casi siempre cuando el nifio cumple 10 afios.

También pueden presentarse defectos cardiacos congénitos, complicaciones cardiovasculares,
presidn arterial elevada y vasculopatias. Los nifios con NF1 pueden tener pocas aptitudes
. linglisticas y espacio-
visuales, asi como

dificultades de

aprendizaje.

En general, la mayoria de

las personas con NF1

e

aihs .
e e desarrollard sintomas de

leves a  moderados
compatibles con la vida.

En cuanto al tratamiento,

se recomienda la cirugia para extirpar los neurofibromas, si bien es preciso valorar cada caso.

11.9. Osteogénesis imperfecta

La Osteogénesis imperfecta se caracteriza por un aumento de la fragilidad dsea, baja masa dsea
y susceptibilidad a fracturas multiples esporddicas de gravedad variable. La Osteogénesis
imperfecta estd provocada por mutaciones genéticas, que condicionan distintas manifestaciones

clinicas dando lugar a diferentes tipos de la enfermedad.

El diagndstico clinico se basa en diferentes pruebas complementarias, como hallazgos
radiolégicos, biopsias, anélisis genéticos, etc., lo que implica la participacién multidisciplinar en

el manejo de esta enfermedad.
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La intervencion terapéutica se dirige a la prevencién o control de los sintomas, la mejora de la
movilidad independiente y el desarrollo de una masa ésea y fuerza muscular éptimas. El cuidado
de fracturas, los procedimientos quirirgicos y dentales extensos, y la terapia fisica también estan
recomendados. El uso de sillas de ruedas, de apoyos y de otras ayudas para la deambulacion es

frecuente en estos pacientes.

El prondstico vital depende de la gravedad de las complicaciones respiratorias asociadas a las

malformaciones espinales.

11.10 Paraparesia espastica familiar
Las paraplejias espasticas hereditarias comprenden un grupo genética y clinicamente
heterogéneo de trastornos neurodegenerativos caracterizados por una espasticidad progresiva y

simétrica, hiperreflexia y paraplejia de las extremidades inferiores.

Clinicamente, Las Paraparesia espastica familiar pueden dividirse en dos grupos principales:
formas puras y complejas. Las formas puras se caracterizan por espasticidad y debilidad
progresiva de las extremidades inferiores, asociadas a menudo con trastornos urinarios
hiperténicos, leve reduccion de la sensibilidad a las vibraciones y, ocasionalmente, de la

percepcion de la posicidn de las articulaciones.

Las formas complejas se caracterizan por la presencia de otros sintomas neuroldgicos y no
neuroldgicos. Esta enfermedad puede heredarse de forma autosémica dominante, autosémica
recesiva o recesiva ligada al cromosoma X, presentandose mudltiples formas recesivas y

dominantes.

El diagndstico se basa en el examen clinico. Sin embargo, son necesarias otras exploraciones
adicionales para completar el diagnéstico diferencial de este sindrome y descartar: esclerosis
multiple, deficiencia de vitamina B12, distonia con respuesta a dopaminérgicos, esclerosis lateral
amiotréfica, pardlisis espastica ascendente hereditaria y paraplejia espastica provocada por
infecciéon de HTLVI. El tratamiento es sintomatico basada en medicacion miorrelajante y

rehabilitacion de tipo funcional.
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11.11. Quistes de Tarlov
Los Quistes de Tarlov son quistes meningeos con presencia de tejido neural en su interior que
pueden ocasionar una radiculopatia progresiva en los pacientes. También se conocen con el

nombre de quistes aracnoideos.

Estos quistes son anormalidades o deformaciones de las cubiertas de la médula espinal y se
localizan preferentemente a nivel del sacro. Su origen es desconocido y su hallazgo casual, ya que
un 90% de los casos son asintomaticos. La sintomatologia se asocia a la compresion de las raices

nerviosas sacras y se manifiesta por un dolor neuropético severo.

El dolor puede ir acompafnado de parestesias, pérdida de sensibilidad en los miembros inferiores,
problemas en esfinteres y zona genital y alteraciones motoras. En general los pacientes no pueden
estar sentados por periodos de mas de 30 minutos y la deambulacidn se convierte a veces en una

tarea extremadamente dolorosa.

El dolor no responde a la terapia analgésica clasica, si bien existen farmacos especificos para este
tipo de dolor neuropético.
Una alternativa
terapéutica  seria la
aspiracion  del liquido
cefalorraquideo y
posterior la inyeccién de

fibrina.

I1.12. Sindrome de
Apert

El sindrome de Apert es

causado por mutaciones en un gen llamado receptor 2 del factor de crecimiento de fibroblastos.
Forma parte de un conjunto de malformaciones cuya caracteristica comun es el cierre prematuro
de las suturas craneales, una afeccién llamada craneosinostosis y diversas alteraciones en el

desarrollo de la estructura ésea craneofacial afectando la forma de la cabeza y la cara.
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Estas malformaciones pueden ocasionar una disfuncién respiratoria y maloclusién mandibular,
entre otras. Cuando una o varias suturas craneales se cierran antes de tiempo, el cerebro se
encuentra con una barrera dsea que lo presiona y al seguir con su proceso natural de crecimiento
queda comprimido por un craneo inexpansible, lo que puede ocasionar un aumento de la presién
intracraneal, alteraciones oculares, auditivas y cognitivas diversas. Otras afectaciones son la

sindactilia simétrica parcial o completa dsea y/o subcutdnea en manosy pies.

Para solventar estas alteraciones se requiere cirugia temprana: adelantamiento y remodelacién
frontal, para dar espacio al cerebro, y adelantamiento del tercio medio con avance de las 6rbitas
para la descompresién del espacio intracraneal, mejorar la funcidn respiratoria y la reconstruccién

de la mano liberando cuantos dedos sea posible.

Acompafando al tratamiento quirdrgico temprano, a lo largo de toda la vida se hace necesaria la
intervencién de diferentes profesionales como fisioterapeutas, psicélogos, logopedas, terapeutas

ocupacionales.

II. 13. Sindrome de Williams

Es un raro trastorno genético causado por la ausencia de determinados genes que puede llevar a

problemas con el desarrollo, se presenta en 1 de cada 8000 nacimientos.

En la mayor parte de los casos, el paciente es la Unica persona afectada de la familia (casos
esporadicos). Los sintomas mas destacados consisten en un retraso general en el desarrollo
mental, del lenguaje, tendencia a la distracciéon que mejora con la edad, rasgos de personalidad
caracteristicos (comportamiento inusualmente alegre y tranquilo ante los desconocidos, unido a

impredecibles arrebatos de mal humor o malestar).

En los primeros afios estas personas suelen manifestar especialmente problemas de equilibrio,
de la coordinacién del movimiento y de la orientacion espacial, tanto objetivos como subjetivos.
Presentan dificultad para valorar la distancia y la direccién, lo que afecta la psicomotricidad global
y de las manualidades finas. Con frecuencia presentan estenosis adrtica, estrechamiento de las

arterias pulmonares, hipermetropia, hipercalcemia e hipertension arterial.
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Su apariencia facial, denominada élfica, se caracteriza por alargamiento de las facciones, caballete
nasal bajo y una muy acentuada distancia entra la nariz y la boca. Otros rasgos son la estatura

corta, térax excavado y encorvamiento del dedo mefique hacia adentro.

Los pacientes presentan dificultad en comprender el estado mental de sus interlocutores
(empatia) aunque por lo general poseen habilidades sociales muy buenas y suelen tener pasién

por la musica. El diagndstico es esencialmente clinico y se confirma por genética.

Il. 14. Telangiectasia Hemorragica Hereditaria (Rendu Osler Weber)

La Telangiectasia hemorragica hereditaria o Rendu Osler Weber es una enfermedad genética
autosémica dominante en la que existe un 50% de probabilidades de transmision a cada
descendiente, con penetrancia relacionada con la edad, generalmente los sintomas se hacen méas
acusados en edades avanzadas y con importante variabilidad en las manifestaciones clinicas entre
los individuos afectos, incluso entre pacientes de la misma familia. Se producen displasias
vasculares que provocan la aparicién de telangiectasias con riesgo de sangrado o de

malformaciones vasculares.

Se caracteriza por la aparicion de episodios espontaneos y repetidos de epistaxis, telangiectasias
y malformaciones arteriovenosas viscerales, principalmente en el pulmén, higado, cerebro y

aparato digestivo, que son las responsables de sus manifestaciones clinicas.

Por su caracter sistémico, es conveniente constituir equipos multidisciplinares de especialistas
para el abordaje en la mejora de la calidad de vida de los pacientes y atenuaciéon de su
sintomatologia. Asi mismo, es necesaria la presencia de especialistas en genética que ayuden a

avanzar en el diagnéstico preciso de la enfermedad.

Il. 15. Von Hippel Lindau

La enfermedad de Von Hippel - Lindau es un sindrome, asociado a una variedad de tumores,
principalmente de retina y de cerebelo, hemangioblastomas del sistema nervioso central y

carcinomas de células renales.

La edad media al momento del diagndstico es de 26 afios, pero la enfermedad puede detectarse

a partir de la infancia y hasta los 70 afios. La primera manifestacién puede ser la apariciéon de
14
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hemangioblastomas retinales, que por lo general son asintomaticos, pero que pueden causar

desprendimiento de retina, edema macular, glaucoma y pérdida de visién.

Los hemangioblastomas del sistema nervioso central aparecen habitualmente en el cerebelo,
pero también pueden afectar al tronco cerebral o a la médula espinal y pueden estar asociados a

dolores de cabeza, vémitos y alteraciones de la marcha o ataxia.
Pueden desarrollarse quistes de pancreas y renales multiples. Esta causada por

mutaciones genéticas, concretamente en el gen supresor de tumores, siendo la transmisién
autosémica dominante con penetrancia alta. La mayoria de los casos se diagnostican al identificar

la mutacion.

El diagnéstico clinico es posible en presencia de un sélo tumor caracteristico y de antecedentes
familiares. Para realizar un diagndstico, en ausencia de antecedentes familiares (20% de los casos
se deben a mutaciones de novo), se requiere la presencia de dos o méas tumores. Si la mutacién
causal ha sido previamente identificada en algin miembro de la familia, el diagnéstico prenatal

es posible por anélisis molecular de amniocitos o de células de las vellosidades coridnicas.

La cirugia es el tratamiento més eficaz y el manejo debe incluir un seguimiento permanente. El
prondstico depende de la ocurrencia de tumores multiples. Un seguimiento regular y un manejo

répido de los tumores reduce la morbilidad y la mortalidad.

I1l. Evaluacion

Como en los otros temas, en este nos hubiera gustado aportar algunas pruebas de evaluacién
especificas al caso para poder facilitar el proceso diagnéstico en este tipo de pacientes para llevar

a cabo una correcta intervencion terapéutica.

Sin embargo, nos encontramos con la probleméatica que comentdbamos al inicio, los pacientes
con enfermedades raras han sido considerados grupo minoritario y como tal las investigaciones

han ido destinadas prioritariamente a otras enfermedades con mayor volumen de enfermos/as.

Hoy en dia esta situacién comienza a cambiar y se empiezan a destinar mas recursos para la
investigacion de estas enfermedades. Este aspecto es clave si en el futuro se quiere conseguir una

mejora en la calidad de vida de estas personas y la posibilidad incluso de curacién.
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Un aspecto que podemos aportar en la evaluacién es que si en alguna ocasion nos hacemos cargo
de la psicoterapia con un/a paciente con una enfermedad rara o atendemos a sus familiares, seré
indagar extensamente sobre las caracteristicas de la enfermedad (causas, momento de desarrollo,

sintomatologia, medicacion, prondstico, etc.)

Aportamos en este apartado las paginas web de las asociaciones de las enfermedades raras que
hemos expuesto en este tema, pues consideramos que éstas se encargan de hacer una muy

valiosa aportacién y pueden resultar de tu interés.

Federacién Espafiola de Ataxias: http://www.fedaes.org

o Asociacién Espaiola de Sindrome de Beckwith-Wiedemann:

o http://www.asebewi.org

. Asociacién Distonia de Espafia: http://www.distonia.org

) Asociacién Corea de Huntington Espafia: http://www.e-huntington.org
o Asociacién Piel de Mariposa: http://www.debra.es

. Asociacién de Extrofia Vesical: http://www.asexve.es

o Asociacién Europea Leucodistrofias: http://www.elaespana.es

. Asociacién de Afectados de Neurofibromatosis:

o http://www.neurofibromatosis.es

o Asociacién de Huesos de Cristal Espafia: http://www.ahuce.org

o Asociacién Espaiola Paraparesia Espastica: http://www.aepef.org

. Asociacién Quistes de Tarlov: http://www.quistesdetarlov.es

. Asociacién Nacional de Sindrome de Apert: http://www.ansapert.org
. Asociacién Sindrome de Williams Espafia: http://www.sindromewilliams.org
) Asociacién HHT Espafia: http://www.asociacionhht.org
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) Alianza Espafiola de Familias de von Hippel- Lindau: http://www.alianzavhl.org

IV. Intervencion terapéutica

Como hemos ido mencionando a lo largo del tema, existe escasa evidencia cientifica para 14 el
tratamiento de las enfermedades raras. En lo que si estdn de acuerdo los profesionales de la salud
es que para abordar correctamente estas enfermedades minoritarias es necesario contar con
equipos multidisciplinares, en los cuales tenemos espacio y somos necesarios los profesionales

de la salud mental, tanto para los propios enfermos como para los familiares de éstos.

Como ocurre con cualquier enfermedad mental o fisica, el/la psicdlogo/a deberd mostrarse
empético, sin embargo, con este tipo de enfermedades es necesario incluso mayor grado de
empatia, pero sin confundirla con la compasion o la pena, aspecto que puede ser con frecuencia
muy comun, por lo que debemos estar pendientes de la contratransferencia que nos suscita la
relacién terapéutica con este tipo de pacientes. Serd necesario llevar a cabo una intervencién
continua con los familiares de los enfermos ya que es muy duro para ellos tener en su psiquismo

la idea de un/a nifio/a sano/a y no un/a nifio/a con una enfermedad.

Surgen  muchos  sentimientos
enfrentados, tales como la culpa, la
rabia hacia mismos y hacia el

personal medico, la impotencia, la

desesperacién, la tristeza, etc. vy
siempre con un importante
sentimiento de incertidumbre por lo
que pueda ir aconteciendo en un

futuro préximo.

Podremos desempefar una

importante labor de contencidon

emocional y acompafiamiento

terapéutico con los familiares y los

Z0

pacientes. En ningln caso daremos “consejos” del tipo “la situacion cambiarad” "ya veras como te
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curas” o “lo que tienes que hacer es animarte”, esto sélo perjudicara la relacién con el/la paciente

y le dafiard enormemente.

Tenemos que darnos cuenta de un aspecto clave, y es que las enfermedades raras han sido
especialmente aisladas y marginadas, no han interesado y esto acaba también por llegar a las
personas que las sufren. Es imprescindible investigar para poder ayudar a estas personas,

quedando adn mucho por hacer en este campo.
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Cuestiones

1. ¢Qué son las enfermedades raras?
2. Intervencion psicoldgica con pacientes con enfermedad rara y familiares.

3. Aporta tu opinién sobre el tema.
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