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RESUMEN:

De acuerdo a la Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM), actualmente se han descubierto alrededor de 10.000
enfermedades genéticas denominadas también como enfermedades huérfanas, que afectan aproximadamente al 7% de la poblacién
a nivel mundial de acuerdo a datos de la Organizacién Mundial de la Salud, porcentaje que equivale a alrededor de 500 millones
de personas. Las anomalias congénitas o trastornos congénitos afectan a 1 de cada 33 recién nacidos vivos y causan 3,2 millones
de discapacidades al afio a nivel mundial y son la segunda causa de muerte en los nifios menores de 28 dias de nacidos, siendo
las més frecuentes el Sindrome de Down, defectos del tubo neural y anomalias cardiacas. En el Ecuador existe poca informacion
epidemioldgica de la prevalencia de enfermedades genéticas que afectan a nuestra poblacién, por lo que la siguiente revision evalta
la informacién epidemioldgica que sirva de base para futuras investigaciones en el campo de la genética con el fin de establecer
estrategias de intervencién, control, consejeria y terapia génica con el propdsito de que el abordaje de estos pacientes sea mas
efectivo.

PALABRAS CLAVE: Enfermedad genética, enfermedad rara, prevalencia, anomalias congénitas.

ABSTRACT:

According to the Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM), currently around 10,000 genetic discases have been discovered,
also known as orphan diseases, which affect approximately 7% of the world population according to data from the World Health
Organization, a percentage that is equivalent to around 500 million people. Congenital anomalies or congenital disorders affect
1 in 33 live newborns and cause 3.2 million disabilities a year worldwide and are the second leading cause of death in children
younger than 28 days old, the most frequent being Down syndrome, neural tube defects, and heart abnormalities. In Ecuador,
there is little epidemiological information on the prevalence of genetic diseases that affect our population, so the following review
evaluates the epidemiological information that serves as the basis for future research in the field of genetics in order to establish
intervention strategies, control, counseling, and gene therapy in order to make the management of these patients more effective.

KEYWORDS: Genetic discase, rare disease, prevalence, birth defects.

INTRODUCCION

Las enfermedades huérfanas (genéticas o raras) han estado presentes a lo largo de la historia de la humanidad,
desde la enfermedad de Kohler II que padecia el Faraén egipcio Tutankamén (1341 a.C. - 1323 a.C.), la
fibrosis quistica padecida por el compositor Frédéric Chopin (1810-1849), el Sindrome de Marfin padecido
por Abraham Lincoln (1809-1865) y hasta la Reina Victoria de Inglaterra (1819-1901) quien era portadora
de los alelos responsables de la hemofilia, enfermedad que fue desarrollada en 3 de sus 9 hijos L

Es a partir de finales del siglo XX, que las enfermedades genéticas o aquellas que tienen componentes
genéticos constituyen una importante causa de morbilidad y mortalidad en el mundo occidental. Sin
embargo, la definicidn de enfermedades “raras” se introdujo por primera vez en Estados Unidos a mediados
dela década de los 80, al mismo tiempo que se le relaciond con la idea de medicamentos “huérfanos” debido a
la deficiente investigacién y produccion, lo que deriva en que aquellos que padecen estas enfermedades tengan

limitadas alternativas de tratamiento y por ende muchas dificultades para la resolucién de su patologia; con

ese antecedente se estimaria que alrededor de 4.000 de estas enfermedades no tienen tratamiento curativo 2,

Las enfermedades raras y los sindromes genéticos son trastornos que tienen su origen en la alteracién de
uno o varios genes y se les denomina raras porque son enfermedades que tienen una baja prevalencia, pero
son altamente graves, siendo responsables de altas tasas de mortalidad principalmente infantil. De acuerdo
a la OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man) actualmente se han descubierto alrededor de 10.000
enfermedades genéticas denominadas también como enfermedades huérfanas, que afectan aproximadamente
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al 7% de la poblacién a nivel mundial de acuerdo a datos de la Organizacién Mundial de la Salud, porcentaje

que equivale a alrededor de 500 millones de personas 3.

En Latinoamérica, el sub-diagndstico y sub-registro de enfermedades genéticas no han permitido contar
con informacién especifica de la prevalencia de este tipo de trastornos. Sin embargo, de acuerdo al Estudio
Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congénitas, se conoce que en la regién las enfermedades
raras se ubican entre el segundo y quinto lugar en indices de mortalidad en nifos menores de 1 ano, lo cual
corresponde al 2 - 27% 4.

Es importante reconocer el impacto psicolégico, social y sanitario que se produce a consecuencia de las
enfermedades raras, tanto para quien las padece, sus familiares, la sociedad e instituciones gubernamentales
y sanitarias, pues el grado de dependencia es elevado tanto a nivel econémico, social y de salud por lo que
se vuelve imprescindible la creacion de centros de atencién especializada de estas enfermedades en donde la
posibilidad de errar en el diagnéstico sea minima, que la deteccién sea temprana, se amplien las coberturas

sanitarias y favorezcan a la investigacién y desarrollo de nuevas terapias 5. Por ello, el objetivo de esta
revisién fue evaluar los aspectos epidemioldgicos de las enfermedades huérfanas en el mundo, Latinoamérica
y especialmente en Ecuador.

MATERIALES Y METODOS

Se realiz6 una busqueda sistematica de diferentes fuentes bibliogrificas disponibles que contienen
informacién conceptualizada, histdrica, epidemioldgica e informativa de enfermedades huérfanas a nivel
mundial de manera general y diferenciada.

Se aplicaron los siguientes criterios de inclusidn:

- Idioma: articulos en inglés y espanol.

- Fecha de publicacién: publicaciones realizadas a partir del afio 2014.

- Publicaciones en revistas médicas indexadas.

- Estudios transversales, analiticos, de tipo observacional.

- Informacién recopilada de profesionales en genética que hayan realizado estudios en base al tema de la
presente revision.

- Libros y compendios digitales.

- Informacion registrada en base a atenciones médicas del Ministerio de Salud Publica de Ecuador.

Se aplicaron los siguientes criterios de exclusion:

- Editoriales.

- Informacidn no verificada.

- Informacién publicada en documentos no cientificos.

- P4ginas de internet comunicacionales.

Una vez aplicados los criterios de inclusion y exclusion, se seleccionaron 30 documentos especificos
publicados en Elsevier, Scielo, Orphanet, Dialnet, Arbor, Revista Mexicana de Pediatria, revistas médicas
como Genotipia, Revista universitaria de UNAM, las mismas que son indexadas a Latindex, Scielo y
SCOPUS; libros, compendios digitales que pertenecen a la Universidad de Medicina de Camagtiey -
Cuba y de la Universidad de Valladolid, asi como también se ha recopilado informacién procedente de la
Organizacién Panamericana de la Salud. Los términos utilizados en la busqueda fueron: “Enfermedades
huérfanas” o “Enfermedades raras” o “Enfermedades genéticas” o “Medicina de precisiéon” y “epidemiologfa”.
En conjunto, todos los documentos han proporcionado datos epidemioldgicos a nivel mundial, Europa,
Latinoamérica y Ecuador (Tabla 1).
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TABLA 1
Fuentes bibliograficas consultadas

Reviste o Edioril Coart
ORPHANET JOURNAL OF RARE DISEASES Q
ELSEVIER a
ELSEVIER a
ORPHANET a
ORPHANET a
COLD SPRING HARBOR LABORATORY PRESS a
ARBOR. @

Revistes de Alto Tmpacto ARBOR @
ARBOR. @
SGELO @
SaELO @
SEMERGEN @
PRISMA SOCIAL @
SGELO @

Revistas Regionales

Autor. Ediorial
Libros Digitales s Raras Morsin Wilson Donet. Ofels Mayo Garcia. Aldo Scrich Vazquez. Unversidad de Ciencias Medicas *Carlos . Fislay” Camagey - Cuba. 2014
‘ntnbuciones a i investigacien socil y biomedicaCasto Piedsas I, Coca ] CEASGA-Publishing Usiversidad ce Valadotid e

RESULTADOS

A nivel mundial, se han identificado alrededor de 10.000 enfermedades huérfanas ¢, las cuales afectan
aproximadamente a 500 millones de personas en el mundo, de estos, 42 millones de personas afectadas
se encuentran en Iberoamérica, en Europa 5 de cada 10.000 personas, en Brasil 65 de cada 100.000, y en
Colombia 1 de cada 5000; que padecen alguna de las 10.000 enfermedades genéticas identificadas, las mds
frecuentes se mencionan en la Tabla 2.

TABLA 2
Enfermedades raras mas frecuentes

Enfermedad Frecuencia Gen Fenotipo

Acondroplasia 125,000 FGFR3 Talla baja, acortaniento rizomelico, macrocefalia, hipoplasia medio facial

Angelman 1:15.000 UBE3A Retraso mental, microcefilia, ateda, ausencia de lenguae, alteraciones electroenc efelograficas, risa inmotivada.

Bardet Biedl 1:125.000 BBS1 Retraso mental, obesidad, retinitis pign.entaria, polidactlia, hipogonadismo

Esclerosis tuberosa 16.000 TSCITSC? cardiacos, nodulos ‘manchas hipocromas, quistes rensles, tiberes corticales, convulsiones

Fenlcetonuria 1:10.000 FHA Retraso mental, microcefala, hipopigmentacion de piel y famereos, convulsiones, trastomos de conducta

Fibrosis quistica 1:10.000 CFTR Bronquiectasias, infecciones pulmonares cronicas, insuficiencia pancreatica, infertidad (hombres).

Neurofibromatosis tipo 1 1:3.000 NFL Manchas cafe con leche, pecas axiares/inguinales, gliomas, neurofibromas, displasia esfenoidal, nodulos de Lisch

Prader Will 125,000 154116 (SNRPN, MAGEL), NDN, OCA?, SNORD115, SNORD16 Hipotonia neonatal, dismorfia facial, obesidad, hiperfagia, hipogonadismo, alteraciones conductuales

Rett 1:12.000 mujeres MECP2 Retraso mental progresivo, microcefalia secundaria, brusismo, Iriperventiacion, escoliosis, estereotipias de las manos, conductas autistas, trastorno del sueiio
Setos 1:50.000 NSDL Problemas de aprendizaje, macrosouia, macrocefalia, megalencefalia, manos y pies grandes, trastorno de coordinacion.

Williams 18.000 Del 7q11.2 (ELN, BAZIB, CLIP2, GTF2, GTF2URDI, LIMKI, RFC2, TBLY RCIU, facie dismorfica, hipercalcenta, hiperacusia, estenosis acrtica supravalvular, estenosis pimonar periférica, alteraciones conductuales, trastorno de integracion visomotora.

Cortes F. LAS ENFERMEDADES RARAS (6).

Para enero de 2019, de acuerdo a informacién recopilada por Orphanet, la prevalencia de enfermedades

de origen genético se presenta en valores referenciales por cada 100.000 nacidos vivos a nivel mundial 7,
Entre las enfermedades huérfanas mas prevalentes en los EE.UU se encuentran el Sindrome de Down, Labio
Leporino y Agenesia Renal Unilateral, mientras que en la Unién Europea se registran casos mas prevalentes
de Anomalfas del Tubo neural, Paladar Hendido, Sindrome 47, XYY, Iniencefalia, entre otras. (Tabla 3 y 4)

En Latinoamérica, a pesar de que el sub-registro de enfermedades huérfanas representa la principal
limitante para la evaluacién epidemioldgica, el Estudio Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones
Congénitas ha dado a conocer que las enfermedades raras se ubican en el segundo y quinto lugar en indices
de mortalidad en nifios menores de 1 ano. De esta manera, la epidemiologia de las enfermedades huérfanas
de manera general se encuentra sub rcgistrada en nuestra region, esto en virtud de que no existe suficiente
informacion validada acerca del numero total de personas afectadas.
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TABLA 3

Prevalencia de enfermedades genéticas a nivel mundial
ENFERMEDAD FREVALENCIA
Sindrome de Down 050
Lahio Leporino/ Paladar Hendido an.o
Agenesia Renal Unilateral 50.0
Sindrome de Delecion 22q11.2 375
Tetralogia de Fallot 34.0
MNeurofibromatosis Tipo I 333
Sindrome 2 Fragil 325
Sindrome del corazon izquierdo hipoplasico 24.0
Trizomua 18 16.7
MMicrotia 15.5
Sindrome de Marfan 15.0
Hemofilia A 11.25
Corazon wuventricular 1.5
Retinoblastoma 6.0
Acondroplasia 4.0
Sidrome de Meclesl 4.0
Trastorno del desarrollo sexual 46 35 ovotesticular 2.5
Sindrome del waron 25 25
MJIonosomia 18g 25
Trisomia 12p 2.0
Cromosoma en anillo 20
Hemofilia B 1.665
Sirenomelia 0.98
Wncopolisacaridosis tipo 2 0.68
Enfermedad de Tay - Sachs 0.28

Fuente: Orphanet

Orphanet
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TABLA 3
Prevalencia de enfermedades genéticas en paises europeos
ENFERMEDAD PREVALEMNCIA
Anomalias del tubo neural 01.05
Paladar hendido 538
Sindrome 47 XYY 50.0
Ausencia congénita bilateral de los conductos deferentes 50.0
Iniencefalia 50.0
Trisomia X 425
Hipotiroidismo congénito 380
Anencefalia 35.0
Transposicion de las grandes arterias 317
Sindactilia tipo 1 25.0
Craneosinostosis 4.3
Gastrosquisis 237
Neurofibromatosis tipo 1 213
Hipotiroidismo congenito por anomaba del desarrollo 21.3
Espina bifida aislada 18.4
Ictiosis recesiva ligada a 30 16.6
Atresia del intestino delgado 16.0
Distrofia muscular de Duchenne 15.1
Mucopolisacaridosis tipo 4 A 15.0
Ectopia tiroidea 14.3
Holoprosencefalia 134
Triploidia 12.8
Onfalocele 11.7
Neuroblastoma 11.0
Sindrome de Rett 10.0
Mucopolisacaridosis tipo 2 10.0
Fenilcetonuria 10.0
Atresia duodenal oo
Afresia coanal 2.4
Hendidura laringotragqueoesofagica 1.5
Fibrosis quistica 74
Hiperplasia suprarrenal congenita 6.7
Sindrome de microdelecion 17921.31 4.25
Poliposis adenomatosa familiar 6.0
Sindrome de Turner 5.5
Tetrasomia 12p 4.0
Sindrome de duplicacion/delecion invertida 8p 30
Trisomia 13 37
Sindrome de Beclewith - Wiedemann 35
Sindrome del corazon derecho lupoplasico 33
Sindrome de Prader - Willi 31
Hemofilia A grave 2.8
Sindrome de X fragil 24
Sindrome de Treacher - Colling 20
Galactosenua 20
Agenesia traqueal 2.0
Sindrome de Alport 2.0
Sindrome de Klippel - Feil aislado 20
Monosomia 18 p |
Sindrome 48, 200YY 1.9
Hemofilia B 1.7
Agenesia renal bilateral 1.7
Sindrome de Angelman 1.3
Ictinsis ligada al 2 sindromico 1.3
Sindrome de Ehlers - Danlos 0o
Mucopolisacaridosis tipo 3 0.87
Sindrome 49, 20000V 0.55
Enfermedad de Mietnamn - Pick tipo B 04
Enfermedad de Miemann - Pick tipo B 0.25

Fuente: Orphanet
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Orphanet

En el caso de Ecuador, no dispone de informacién epidemioldgica real (o bien la poca informacién que
existe también se encuentra desactualizada y sub registrada) que permita sentar una base de datos a partir
de la cual se instauren estudios de investigacion genética o se puedan establecer politicas de salud que vayan
encaminadas a la mejora de las condiciones de vida y de salud de esta poblacién. Sin embargo, patologias
como: Microtia (que suele presentarse hasta 6 veces mds en la ciudad de Quito en comparacién con las
demds ciudades capitales de Latinoamérica), la Paraparesia Espastica Hereditaria e Ictiosis (en la provincia
de Manabf) o el sindrome de Laron (en la provincia de Loja), han hecho que Ecuador sea considerado como
la capital mundial de enfermedades raras. Segun datos del Ministerio de Salud Publica, se han registrado
tinicamente 156 enfermedades raras, no obstante; en uno de los hospitales mas grandes del pais se han
diagnosticado aproximadamente 400 casos. En la Tabla 5 se muestran las enfermedades huérfanas en 5
cantones de la provincia de Cotopaxi entre 2013-2018.
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TABLA 5
Enfermedades huérfanas identificadas en S cantones de la

provincia de Cotopaxi — Ecuador entre los anos 2013 - 2018

ENFERMEDAD HUERFANA I DE PACIENTES ATENDIDOS
Sindrome de ovario poliguistico 337
Sindrome de Down no especificado 152
Otras malformaciones congenitas de la lengua s5
Esfingolipidosis 43
Microtia 4
Polidactllia no especificada 4
Distrofia muscular 20
Microcefalia 17
Conducto arterioso persistente 10
Hipotiroidismo congenito sin bocio 8
Acondrophsia

Otras malformaciones congénitas de los testiculos v del escroto
Catarata congenita

Trisoma 21, por translocacion

Labio leporino bilateral

Hipotiroidismo congénito con bocio difuso

Neurofiuromatosis (no maligna)

Enfermedad de Hustington

Estenosis y estrechez congénitas del conducto lagrimal

Ausencia y aplasia del testiculo

Fibrosis quistica

Sindrome de Tumer, no especificado

Fisura del paladar blando

Rifién poliquistic

Autismo en Ta nifiez

Malformacion congénita de las cmaras cardiacas ¥ sus conexiones, no especificada
Fisura del paladar duro y del paladar blando con labio leporino unilateral
Distrofia hereditaria de I retina

Blefaroptosis congeuita

Defecto del tabique auricular

Labio leporing linea media

Hernia histal congénita

Talipes equinovarus

Labio leporino unilateral

Cardiormiopatia, no especificada

Ausencia congenita del pabellon de  oreja.

Sindactilia no especificada

Fisura del paladar duro con labio leporino wnilateral

Esclerosis multiple

Otras gangliosidosis

Agenesia renal, wnilateral

Craneosinostosis

Glaucoma congenito

Malformacion congenita del oido no especificada

Fisura del paladar duro

Ausencia congénita de la mano y el (los) dedo(s)
Osteocondrodisplasia con defectos del erecimiento de los huesos lrgos y de la columna vertebral, sin otra especificacion
Malformacion congénita del sistema osteomuscular, o especificada
Defecto del tabigue ventricular

Malformaciones congénitas del cuerpo calloso

Fisura del paladar duro con labio leporino bilateral

Estenosis hipertrofica congénita del piloro

Dedo(s) supernumerario(s) del pie

Macrocefalia

Seno y quiste preauricular

Autismo atipico

Seno fistula o quiste de ]a hendidura branguial

Hidrocéfalo congénito

Trisomia 21, por falta de disyuncion meidtica

Trisomsa 21, mosaice (por falta de disyuncion witdtica)

Sindrome de Marfan

Sindrome de Patau o especificada

Sindrome de Potter

Enfermedad de Hirschsprung

Holoprosencefalia

Microftalmia

Malformacion congénita del tabigue cardiaco no especificada
Malformacion congenita de miembro(s), no especificada
Osteopetrosis

Sindromes de malformaciones congénitas que afectan principalmente los micmbros
Otras anomalias de los cromosomas

Hipotonia congénita

Malformaciones congénitas de Ios Jabios no clasificada en otra parte
Espina bifida, no especificada

Sindrome congénito de deficiencia de yoda tipo neurolégico
Entropion congénito

Coloboma del iris

Fisura del paladar con labie leporino bilateral sin otra especificacion
Fisura del paladar duro y del paladar blando

Hipospadias no especificada

Otras malformaciones congénitas de los ovarios

Pulgar( es) supernumerario(s)

Fusion de los dedos del pie

Ausencia congenita de la pierna y del pie

Sindromes de malformaciones congénitas asociadas principalmente con estatura baja
Mucopolisacaridosis tipo [

Hipoplasia renal unilateral

Duglicacion del uréter

Ausencia congenita de 18 mama con ausencia del pezon
Cardiomiopatia dilatada

Sindrome de Amold-Chiari

Ectopia testicular

Hidronefrosis congénita

Gastrosquisis

Sindrome de Gilbert

Otras malformaciones congénitas de la arteria renal

Malformacion del Uraco

Mama supernumeraria

Gangliosidosis GM 2
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DISCUSION

De acuerdo alos datos epidemioldgicos, ciertas patologias como: Sindrome de Down, Labio leporino/paladar
hendido y agenesia renal unilateral, se encuentran entre las 3 enfermedades raras méds predominantes a
nivel mundial con prevalencias entre 90 y 50%, respectivamente. En contraste patologias como: Microtia,
Sindrome de Marfan, Acondroplasia, entre otras, tienen prevalencias menores a 15% 7.

En Ecuador, especificamente en la provincia de Cotopaxi, entre los anos 2013 y 2018 segin informacion
de las unidades de atencién médica del Ministerio de Salud Publica, alrededor de 100 enfermedades raras
de las 156 registradas a nivel nacional han sido atendidas, y de ellas, las 6 enfermedades mas frecuentes
fueron: Sindrome de Ovario Poliquistico, Sindrome de Down, Malformaciones Congénitas de la lengua,
Esfingolipidosis y Microtia.

Los cantones de Latacunga, Pujili, Saquisili, Salcedo y La Man4 de la provincia de Cotopaxi, para los afos
2013 - 2018, tenfan en promedio una poblacién de 408.797 habitantes, de los cuales y de acuerdo a datos
estadisticos de atencién en salud, las 6 enfermedades raras mdas frecuentes detectadas en las instituciones
del Ministerio de Salud Publica, presentarian las siguientes prevalencias: SOP: 0.08%; Sindrome de Down:
0.04%; Malformaciones congénitas de la lengua: 0.01%; Esfingolipidosis: 0.01% y Microtia: 0.01%. A partir
de los datos anteriores, se destaca que 923 personas padecen una de las 100 enfermedades raras detectadas en
las instituciones del Ministerio de Salud Publica, esto quiere decir que en Cotopaxi aproximadamente 11,3
de cada 5.000 personas padecen una enfermedad genética o rara.

Es importante recordar que en Ecuador habria alrededor de un millén de personas afectadas con
una enfermedad huérfana, esto quiere decir que para el ano 2018 con una poblacién de 17.096.789
habitantes, el porcentaje de enfermedades raras corresponderia aproximadamente al 5,8% de los habitantes.
Al compararlo con la informacién de otros paises de Latinoamérica, en Chile con una poblacién de 17
millones de habitantes, es el unico pais que supera a Ecuador con un porcentaje de enfermedades raras de
aproximadamente 6-8%, considerando que su poblacién es menor. Mientras que México, supera por mucho
a estos 2 paises, pues este tendria alrededor de 7 millones de personas afectadas 610,11

La informaci6n obtenida de estos 5 cantones nos demuestra la importancia que tiene el crear un registro
real y actualizado tras la deteccién de este tipo de patologfas, y el gran impacto que generaria para la sociedad,
comunidad cientifica e instituciones gubernamentales, al identificar la gran poblacién que se encuentra al
margen de las politicas de salud, de los avances cientificos, de las posibilidades de alcanzar una mejor calidad de
vida, asi como también la necesidad de investigar potenciales estrategias terapéuticas para estas enfermedades
a través de nuevos métodos y técnicas en el campo de la genética. De esta manera, se estaria cumpliendo la

normativa planteada por las instituciones ecuatorianas para el abordaje de este tipo de enfermedades 1213

CONCLUSIONES

1) Desde el punto de vista clinico, las enfermedades huérfanas se caracterizan porque comprometen la calidad
de vida de los afectados, causando discapacidad intelectual, fisica o ambas de forma severa. De la misma
manera, es muy frecuente el cardcter progresivo de estas enfermedades que podrian derivar en una muerte
precoz.

2) La causa de la mayorfa de enfermedades raras se debe a una disfuncién de un solo mecanismo
fisiopatoldgico, producto de la presencia de un gen defectuoso, por lo que conocer el factor genético
desencadenante es un paso esencial para las entidades de salud, no solo por la afectacion de la calidad de vida
de los enfermos y sus familias, sino también por el factor econdmico y social que implica la desatencién a este
grupo vulnerable de la sociedad.
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3) La labor del médico pediatra como parte del equipo multidisciplinario para intervenir en estos casos
es considerada como una pieza clave pues el profesional es el encargado de transmitir informacién util e
interpretar adecuadamente las pruebas diagndsticas que permitan a los pacientes acceder a nuevas opciones
de tratamiento y a oportunidades que deriven de politicas gubernamentales de atencién en beneficio de los
pacientes con enfermedades raras y de sus familias.

4) La informacién epidemioldgica que posea un pais en cuanto a las enfermedades huérfanas es
tan importante como las medidas que se adopten para su prevencién, diagndstico y tratamiento. La
epidemiologia debe ir de la mano de la genética, la investigacién y la politica debido a que todas estas
disciplinas deben ser aprovechadas en beneficio de la sociedad.
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