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Señor editor: 

 

Las enfermedades raras, según la Organización Mundial de la Salud (OMS), son 

aquellas que afectan a menos de cinco personas por cada 100.000 habitantes, es 

decir, tienen una prevalencia diez veces menor entre la población.  El concepto 

de enfermedades “raras” se acuñó por primera vez a mediados de la década de 

los años 80 del siglo pasado, en EE. UU. Aproximadamente 50 % aparecen en la 

edad pediátrica.(1) 

 

Hablar de enfermedades genéticas raras de la piel o genodermatosis es referirse 

a un amplio conjunto de enfermedades en las que fenotípicamente la alteración 

genética está expresada fundamentalmente en la piel y sus anejos, pudiendo 

afectar otros órganos y sistemas.(2)  

 

¿Son todas las genodermatosis tan raras? En Cuba, a partir de la década de 1980, 

el Sistema Nacional de Salud diseñó e implementó un Programa Nacional de 

Diagnóstico, Atención y Prevención de Enfermedades Genéticas y Defectos 

Congénitos,(3) dentro de las afecciones atendidas se encuentran las 

genodermatosis. Aunque se han realizado pocos estudios poblacionales 

relacionados con estas afecciones, se pueden citar algunos, como el realizado por 

Aida Dorticós Balea, quien junto a su equipo de colaboradores realizó un estudio 

de caracterización en 10 hospitales de la Habana, en el período comprendido entre 

1980 y 1986, donde se estudiaron 143 pacientes, en los cuales predominaron las 

ictiosis con 37,7 %, seguido de las neurofibromatosis con 18,8 %.(4) 
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Otro estudio corresponde a Mirta Caridad Campo Díaz y otros, quienes publicaron 

una caracterización del síndrome de Ehlers Danlos tipo III, realizado en la 

provincia de Pinar del Río, en el que se estudiaron 305 niños afectados entre los 

años 2010 y 2011. De ellos el 100 % presentaba afectación cutánea, y se 

encontraron trastornos hemostáticos en el 59,34 %.(5)  

 

En la provincia de Pinar del Río, también, Myladis Orraca realizó una 

caracterización epidemiológica, clínica y genética de la Neurofibromatosis 1, y 

encontró una prevalencia de 1:1141 personas, resultado que estuvo por encima de 

las tasas internacionales descritas para esta enfermedad.(6) 

 

En nuestra experiencia, realizamos una caracterización de los pacientes con 

genodermatosis en la provincia de Las Tunas, que comprendió desde el año 1989 

(en que se comenzó a implementar el Programa Nacional de Diagnóstico, Atención 

y Prevención de Enfermedades Genéticas y Defectos Congénitos) hasta el año 

2018. Se encontró que 24,67 % de las enfermedades genéticas registradas en el 

Centro Provincial de Genética de Las Tunas correspondió a las genodermatosis, 

entre ellas predominan la neurofibromatosis (30,17 %), seguida del Ehlers Danlos 

(17,24 %) y la ictiosis (12,07 %). 

 

 

Conclusiones 
Todos estos estudios nos muestran que las genodermatosis, consideradas raras de 

forma individual, en su conjunto representan un número importante de pacientes 

que precisan de la atención multidisciplinaria de dermatólogos, genetistas, 

pediatras y otras especialidades afines, según la afectación que presente cada 

paciente.  
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