
CARTA AL EDITOR

66 | Fronteras en Medicina 2023;18(1):66-68

Centro Integral de Enfermedades Poco 
Frecuentes (CIEPOF): a un año de su creación
Comprehensive Center for Rare Diseases (CIEPOF): 

one year after its creation

Pablo Young1,2, Ricardo C. Reisin2,3

Fronteras en Medicina 2023;18(1):66-68. https://DOI.org/10.31954/RFEM/202301/0066-0068

Hacer es la mejor manera de decir
José Martí (1853-1895)

Sr editor:
Las enfermedades raras, más conocidas como enferme-
dades poco frecuentes (EPOF), son un grupo de más 
de ocho mil patologías, dentro de las cuales cerca del 
75% son genéticamente determinadas1,2. Formalmente, 
se define como EPOF a aquellas que afectan a menos 
de 5 personas por cada 10 mil habitantes pero que, en 
su conjunto, constituyen el 40% del total de las enfer-
medades existentes. El 5% (aproximadamente 400 en-
fermedades) con prevalencia mayor a 1/100.000, repre-
sentan el 98% de las enfermedades que habitualmente 
vemos. El 95% tiene prevalencia menor de 1/100.000. 
Solo el 5% tiene un tratamiento específico, y nuevas es-
trategias terapéuticas se están explorando en otro 30%. 
En Argentina se estima que las padecen cerca de 3.2 
millones de personas. Suponen un importante proble-
ma de salud a abordar. El 70% comienza en la infan-
cia (30% fallecen antes de los 5 años de vida y 70% lle-
gan a la adolescencia), el 18% puede iniciarse entre la 
infancia y la vida adulta y el 12% se inicia en el pacien-
te adulto2-4.
Desde hace un año (28 de febrero del 2022, Día de 
las EPOF), el Hospital Británico cuenta con el pri-
mer Centro Integral de Enfermedades Poco Frecuentes 

(CIEPOF) (Figura 1), en el que se brinda un enfo-
que interdisciplinario para establecer diagnósticos, 
tratamientos y un manejo multidisciplinario para pa-
cientes con estas enfermedades. Como institución de 
alta complejidad, y en nuestra condición de Hospital 
Universitario, realizamos desde hace muchos años una 
intensa tarea de educación médica para estimular el 
diagnóstico precoz en patologías poco frecuentes. Este 
año iniciaremos la tercera edición de nuestro curso 
anual de EPOF tratables (Figura 2). Este curso integra 
entrevistas a pacientes con la exposición de especialis-
tas que son líderes en Argentina de estas patologías con 
el objetivo de que los alumnos de medicina y enferme-
ría del último año de más de 9 universidades y médicos 
jóvenes del país y del exterior dispongan de un panora-
ma de esta problemática y de herramientas para llegar a 
un diagnóstico y tratamiento precoz5. Este curso cuenta 
con el apoyo y la valiosa participación de Asociaciones 
de Pacientes.
Habitualmente los sistemas sanitarios están dirigidos 
a la prevención y tratamiento de enfermedades pre-
valentes, como las cardiovasculares, por ello es de im-
portancia hablar de esto en el grado. El Centro nuclea 
más de 30 servicios incluyendo especialidades pediá-
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tricas y de adultos, clínicas y quirúrgicas. Coordinar 
la transición de la atención pediátrica con la del pa-
ciente adulto es otro objetivo y desafío que llevamos 
a cabo, pues una adecuada transición es fundamental 
para un correcto seguimiento de estos pacientes, en 
un momento tan delicado como es la adolescencia. En 
muchas de estas patologías identificar un paciente im-
plica diagnosticar a una familia y ofrecerles beneficios 
en el cuidado y seguimiento de su enfermedad a fami-
liares afectados incluyendo a los hijos de los pacientes 
adultos con EPOF.
A un año de su creación, el centro realizó 350 con-
sultas en 150 pacientes evaluados. El 70% de ellos no 
eran pacientes habituales del hospital. El 60% no te-
nía diagnóstico y el 40% vino para una segunda opi-
nión con diagnóstico establecido. El 15% no con-
tó con cobertura de salud. Algunos de los diagnósti-
cos fueron: amiloidosis, MELAS, vasculitis, enfer-
medad de Ondine, síndrome de Harada, enfermedad 
de Goltz, enfermedad de Ehlers-Danlos, enfermedad 
de Fabry, síndrome de Prader Willi, pseudoxantoma 
elástico, poliposis juvenil, síndrome de Cornelia de 
Lange, Rendu Osler Weber, cistinosis, déficit del tras-
portador de glucosa tipo I, déficit de DAO, distintos 
tipos de tumores y malformaciones congénitas, entre 
otras múltiples entidades.
Junto al Servicio de Cardiología realizaremos duran-
te el mes de marzo la jornada sobre “Miocardiopatía 
Hipertrófica y Fenocopias: Presente y Futuro” con la 
presencia central del Dr. William J. McKenna, una de 
las autoridades máximas en esta patología.
La inauguración de nuestro centro se dio en el mar-
co de la Ley Nacional 26.689, vigente desde 2011, que 
creó y reglamentó el Programa nacional de EPOF del 
Ministerio de Salud, para garantizar el acceso a la aten-
ción y tratamiento de estas patologías. Promover la ca-
pacitación de profesionales médicos, difundir informa-
ción sobre la temática, e impulsar el armado de una Red 
Nacional de efectores de salud. En ese marco el centro 
especializado es una herramienta más para seguir aten-
diendo a todas las personas que se acercan con una en-
fermedad de este tipo, tal como lo venimos haciendo 
desde siempre, pero ahora con un espacio exclusivo y 
una red de profesionales enfocados en el tema.

En el año 2005 el EURORDIS (European Rare Disease 
Organization) publicó una encuesta sobre 6000 pacien-
tes con EPOF, donde el 25% tuvo una demora diagnós-
tica de entre 5 y 30 años, y el 40% tuvo un diagnósti-
co inicial erróneo. Estos subgrupos son los que pade-
cen habitualmente una odisea diagnóstica y el llama-
do shopping médico. Por supuesto, la baja frecuencia de 
estas enfermedades genera problemas para realizar un 
diagnóstico rápido y correcto, muchas veces por la fal-
ta de familiarización o conocimiento de los profesiona-
les respecto de estas patologías. Por esta razón son esen-
ciales centros de referencia con especialistas trabajando 
en forma multidisciplinaria y en red con otras institu-
ciones médicas.
Otras veces, el no reconocimiento se debe a que es-
tas enfermedades tienen síntomas similares a las pa-
tologías frecuentes, por lo que es lógico que puedan 
confundirse. Algunos médicos las sospechan cuan-
do presentan síntomas atípicos, cuando existe afec-
ción de varios órganos que no se explica por una mis-
ma enfermedad o cuando no responden al tratamien-
to instaurado. Por esto también es esencial que cen-
tros dedicados a estas enfermedades tengan áreas con 
experiencia en la realización de ensayos clínicos que 
permitan ofrecerles nuevas opciones a estos pacien-
tes y que en la actualidad se han expandido a partir 
de estrategias terapéuticas que involucran el uso de 
oligonucleótidos antisentido, RNA de interferencia 
y terapia génica.
El nombre de estas enfermedades no solo refiere a la 
baja frecuencia, sino también a la compleja situación 
social y vital que implican para las personas afectadas 
y sus familiares, y el reto que significan para el siste-
ma de salud. Las EPOF producen consecuencias socia-
les enormes, incluyendo la estigmatización, aislamiento 
de la escuela y falta de oportunidades profesionales1,3. 
Tenemos que hacer todos los esfuerzos por realizar un 
diagnóstico temprano y para lograrlo es necesario que 
los sistemas sanitarios se adapten favoreciendo el traba-
jo interdisciplinario.
Dado que la mayor parte de las EPOF son de causa ge-
nética, es imprescindible generalizar la posibilidad de 
practicar estudios genéticos. Este aspecto es fundamen-
tal para reducir el retraso diagnóstico, aspecto común 
en estas enfermedades, e identificar las bases molecu-
lares de nuevas EPOF, armonizando así el diagnósti-
co clínico y el molecular. A ello contribuye la secuen-
ciación genómica masiva mediante paneles de next ge-
neration sequencing (NGS), con los diversos genes im-
plicados de acuerdo con distintos grupos de EPOF, o 
el estudio completo del exoma o whole exome sequen-
cing (WES), o del genoma o whole genome sequencing 
(WGS)6. La complejidad de estos estudios y su inter-
pretación refuerza la importancia de incluir al genetis-
ta clínico en la atención a los pacientes como en nues-
tro centro.

Figura 2. Flyer de difusión del tercer curso anual de EPOF.
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El nacimiento de nuestro Centro honra la histórica pri-
mera resolución de la ONU de diciembre de 2021 so-
bre las personas que viven con una EPOF y nuestro 

Centro comparte los objetivos de reconocer los retos 
específicos de vivir con una EPOF y la necesidad de 
prestar especial atención a esta comunidad vulnerable.
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