El diagnostico de las enfermedades raras a través del laboratorio
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Las enfermedades raras son las que afectan a un pequefio niumero absoluto de
personas 0 a una proporcion reducida de la poblacion. En nuestro medio no
contamos con datos precisos sobre estas enfermedades. Son aproximadamente
ocho mil patologias, en la legislacion colombiana esta registrada 5000
enfermedades.

Cuanto mas precoz y mas preciso sea el diagnostico, antes podremos iniciar un
tratamiento (cuando exista), evitando o retrasando las secuelas y en muchos casos,
salvando la vida del paciente.

En Colombia, esté la ley 1392 de 2010, en la cual se reconocen las enfermedades
huérfanas, esta ley permite garantizar el derecho a la salud de estos pacientes.

La primera aproximacion para el diagnéstico de estos pacientes son los signos
clinicos pero la confirmacion del diagnéstico es con la ayuda del laboratorio, la cual,
no es facil y se requiere de una infraestructura sofisticada y recursos humanos
altamente especializados. Actualmente existen un sin nimero de técnicas y
métodos de laboratorio que permiten esclarecer el diagnostico y se convierten en
pruebas altamente sensibles y especificas; van desde pruebas cualitativas hasta
pruebas cuantitativas. Una de las estrategias mas importantes para estas
enfermedades es el tamizaje neonatal, actualmente en Colombia, el tamizaje
neonatal solo incluye el hipotiroidismo congénito. Desafortunadamente Colombia
cuenta con muy pocos laboratorios especializados que ofrezcan este tipo de
pruebas.
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Rare diseases are those that affect a small absolute number of people or a small
proportion of the population. In our environment we do not have accurate data on
these diseases. There are approximately eight thousand pathologies, in Colombian
law there are 5000 diseases.
The earlier and more accurate the diagnosis, the earlier we can initiate a treatment
(when it exists), avoiding or delaying the sequelae and in many cases, saving the
patient's life.
In Colombia, law 1392 of 2010, which recognizes orphan diseases, this law
guarantees the right to health of these patients.
The first approach for the diagnosis of these patients is the clinical signs but the
confirmation of the diagnosis is with the help of the laboratory, which is not easy and
requires a sophisticated infrastructure and highly specialized human resources.
There are now a number of techniques and laboratory methods that make it possible
to clarify the diagnosis and become highly sensitive and specific tests; ranging from
qualitative tests to quantitative tests. One of the most important strategies for these
diseases is neonatal screening, currently in Colombia, neonatal screening only
includes congenital hypothyroidism. Unfortunately, Colombia has very few
specialized laboratories offering such tests.
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