
Editorial 

 

El papel de los profesionales de la salud oral en las 
personas que viven con enfermedades raras* 

Las enfermedades raras (ER) constituyen una preocupación de salud pública global. Se definen en la 
Unión Europea como aquellas que afectan a menos de una persona por cada 2 000, o menos de 5 por 
cada 10 000 habitantes;1-6 se estima que entre 7 000 y 8 000 ER se encuentran actualmente 
definidas.1,2,4,6 La prevalencia total es significativa afectando a unos 27 a 36 millones de personas en 
la UE,1,2,4,7 y aproximadamente a 3 millones de pacientes en Colombia.8 Dado que la mayoría son de 
origen genético (cerca del 80 %), y a menudo presentan cronicidad y discapacidad,6,9 la garantía de la 
salud oral (SO) en esta población se vuelve un imperativo ético y clínico. 

La SO es una parte inherente de la salud general.10-12 El microambiente oral es una encrucijada 
fisiológica importante para funciones esenciales como la masticación, la deglución, la respiración y la 
fonación.10-12 Además de estas funciones biológicas, un estado oral-dental saludable es fundamental 
para la autoestima y la confianza, ya que la alteración estética orofacial o la expresión facial alterada 
impactan la vida emocional y social de las personas.10-11 

La conexión entre las ER y la boca es profunda. Se estima que alrededor del 15 % de todas las ER 
conocidas se manifiestan en la región dento-oral-maxilofacial,7,10 presentándose como signos 
fenotípicos constitucionales, los cuales pueden ser trastornos de la mineralización (como el síndrome 
renal del esmalte), anomalías en la formación, número (como la agenesia) o estructura de los dientes, 
oclusiones alteradas (disgnatias y maloclusiones) y el retrognatismo mandibular o paladar ojival en 
el síndrome Cri du Chat;5,7 también se pueden manifestar a través de complicaciones indirectas, como 
las enfermedades periodontales y la caries dental que se ven exacerbadas por la microbiota oral 
patógena. Las bacterias orales pueden impactar órganos distantes como el corazón o el riñón, 
agravando enfermedades generales como los trastornos metabólicos o la mineralización ectópica.8 

En el panorama actual, se encuentran desafíos en el acceso y la atención integral. A pesar de que las 
ER requieren un plan de tratamiento multidisciplinario, el acceso a la atención odontológica para 
estos pacientes sigue siendo difícil.9 Un obstáculo significativo es la discapacidad y el retraso 
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cognitivo o neurodesarrollo asociados, que afectan la capacidad del paciente para cooperar durante 
la higiene oral y la consulta odontológica. Los pacientes con trastornos del comportamiento y retraso 
en las adquisiciones, a menudo, tienen dificultades para acceder a servicios dentales apropiados que 
utilicen sedación o anestesia general.6 En estudios amplios, se ha reportado que el 40 % de los 
individuos con ER tuvieron problemas moderados o graves para cooperar en el tratamiento en SO, 
cuya dificultad más común en la higiene diaria es la imposibilidad del enjuague (53,1 %) y la incapacidad 
de comunicarse (40,6 %), como se observó en una clínica en Portugal.10 

Así mismo, se presentan barreras importantes como el sistema y el conocimiento inadecuado de los 
profesionales de la SO frente a las ER, lo cual les genera inseguridad y su preparación es insuficiente, 
de hecho, encuestas realizadas en Alemania han mostrado que una gran parte de los odontólogos 
generales y especialistas estiman que su conocimiento sobre ER es "inadecuado" o "muy pobre";11 a 
menudo, este desconocimiento lleva a los odontólogos de atención primaria a derivar a los pacientes 
a servicios especializados o centros universitarios, lo que restringe el acceso descentralizado a la 
atención.1,10,11 Esto es crucial en países como Colombia, donde se ha observado un subregistro de ER, 
exacerbado por las barreras de acceso a la salud relacionadas con la pobreza en áreas vulnerables. 

La insatisfacción con el apoyo del sistema de salud, en relación con la atención dental, se correlaciona 
con una baja calidad de vida relacionada con la SO (OHRQoL). Los valores promedio de OHRQoL en 
personas con ER y síntomas orales son significativamente peores (OHIP de 15,1 a 19,9 en grupos 
sintomáticos), en comparación con la población general (promedio de 4,09 en Alemania).10 

Las facultades de odontología tienen un rol preponderante en la articulación de soluciones, pues los 
estudios sugieren que los odontólogos que trabajan en centros universitarios muestran niveles de 
conocimiento más altos sobre ER. Su labor debe enfocarse en tres ejes fundamentales: 

1. Promover el fenotipado oral exhaustivo: con el objetivo de mejorar el conocimiento sobre las 
enfermedades genéticas, la SO debe ocupar un lugar preponderante en el fenotipado exhaustivo del 
paciente. La presencia de un odontólogo que realice un fenotipado oral preciso es primordial para la 
comprensión de las ER y para orientar a los pacientes a un curso de atención adaptado. El impacto es 
visible, en las redes de experiencia francesas, aquellas cuyas enfermedades tienen un componente 
oral conocido (como TETECOU o FILNEMUS), presentan una consideración significativamente mayor 
de los signos fenotípicos orales y la orientación a la atención dental.3 

2. Integrar la atención transdisciplinaria: esta debe ser proporcionada por un equipo 
multidisciplinario que incluya al odontólogo. Las consultas interdisciplinarias entre profesionales de 
diferentes campos son cruciales. Es vital fortalecer la coordinación entre la odontología y las redes 
de atención de ER para desarrollar protocolos de investigación y atención clínica conjunta.1,2 

3. Reforzar la formación y la prevención especializada: es esencial mejorar la formación de los 
profesionales y la concienciación sobre la SO en la red de centros de experiencia, especialmente para 
aquellas enfermedades no intuitivamente asociadas con la cavidad oral. Esto implica incorporar en el 
currículo universitario el manejo de pacientes con discapacidades y ER, y asegurar que los 
profesionales estén capacitados en las técnicas de manejo conductual, incluyendo sedación y 
anestesia general, cuando sea necesario. Para mitigar el alto riesgo de patología (como la caries 
exacerbada por la mala higiene oral), es necesario implementar estrategias de prevención 
individualizada y profilaxis reforzada.9 
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La atención de los pacientes con ER no debe ser otra causa de peregrinaje terapéutico. Se debe 
asegurar que la atención especializada, detallada y compasiva esté disponible para todos, desde la 
atención primaria hasta los centros de experiencia, para que las personas que viven con 
enfermedades raras puedan alcanzar una calidad de vida integral. 
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