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Resumen

Actualmente, entre un 3,5% y un 5,9% de la 
población está afectada por una enfermedad 
rara. Pero estos datos no reflejan la realidad 
ya que este tipo de enfermedades están in-
fradiagnosticadas. Desde BDCare, una EBT 
de la UAB, trabajamos con tecnología de 
Inteligencia Artificial para mejorar el diag-
nóstico de las enfermedades raras al mismo 
tiempo que ofrecemos a doctores y pacien-
tes un espacio online para el intercambio de 
experiencias e información. De este modo, 
hemos creado distintas plataformas al servi-
cio de los pacientes de enfermedades raras, 
como son el proyecto ‘Diagnóstico LAL-D’ o 
el Hub de pacientes PATIENT73.
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Abstract

Currently, between 3.5% and 5.9% of the 
population is affected by a rare disease. But 
these data do not reflect the reality since 
this type of diseases are underdiagnosed. At 
BDCare, a UAB EBT, we work with Artificial 
Intelligence technology to improve the diag-
nosis of rare diseases while providing doc-
tors and patients with an online space for the 
exchange of experiences and information. 
Thus, we have created various platforms at 
the service of patients with rare diseases, 
such as the “LAL-D Diagnosis” project or the 
PATIENT73HUB.
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Introducción

Según un estudio realizado a partir de la 
base de datos de Orphanet, el consorcio de 
referencia mundial en el conocimiento de las 
enfermedades huérfanas o raras, entre un 
3,5% y un 5,9% de la población está afecta-
do actualmente por una enfermedad de este 
tipo. Eso significa aproximadamente 300 
millones de personas en todo el mundo [1], 
muchas más si tenemos en cuenta que este 
tipo de enfermedades están infradiagnosti-
cadas. Ya de por sí, muchas de estas enfer-
medades raras conllevan una gran compleji-
dad; son degenerativas o debilitantes a largo 
plazo, pueden afectar al comportamiento y 
a las capacidades físicas, mentales y sen-
soriales, etc. pero a todo esto, se suma la 
tardanza en recibir un diagnóstico.

Y es que, si bien lo ideal sería que las perso-
nas sospechosas de padecer una enferme-
dad rara recibieran un diagnóstico en menos 
de un año, según un estudio del IRDiRC [2],  
la realidad es que más de un 50% de pacien-
tes con una enfermedad rara han sufrido un 
retraso en su diagnóstico, con una media de 
unos 6 años de espera [3].

Esta falta de un diagnóstico a tiempo pue-
de agravar las patologías y las discapacida-
des provocadas por las enfermedades raras 
(EERR), aumentando también la sensación 
de aislamiento de los pacientes, que a me-
nudo son víctimas de discriminación y de la 
dificultad para acceder a oportunidades pro-
fesionales, educativas y sociales [4]. Es por 
ello que, tal y como recomiendan la Comi-
sión Europea [5] y la Organización Europea 
de Enfermedades Raras (EURORDIS) [6], es 
necesario seguir trabajando y desarrollando 
soluciones para obtener diagnósticos preci-
sos y en el menor tiempo posible para los pa-
cientes de EERR. Una herramienta tecnológi-
ca que puede ayudar en gran medida en este 
cometido es la Inteligencia Artificial (IA).

El término Inteligencia Artificial se origina en 
el año 1956, durante la histórica Conferencia 
de Dartmouth que reunió a diversos investiga-
dores para discutir y desarrollar ideas sobre 
máquinas pensantes. Del mismo modo, du-
rante la conferencia se estableció la primera 

definición de IA: “Hacer que una máquina se 
comporte como un ser humano, de tal mane-
ra que se la podría llamar inteligente” [7].

Pero la gran revolución de la IA se ha es-
tado gestando en los últimos 5-10 años. 
Actualmente estamos llegando a un punto 
de inflexión, que algunos expertos ya deno-
minan como la Cuarta Revolución Industrial 
[8] y que convertirá la IA en una herramienta 
indispensable en muchos ámbitos como la 
educación, la economía o, por supuesto, la 
sanidad. Y es que la IA es una herramienta 
que nos permite analizar e interpretar una 
gran cantidad de datos en un tiempo muy 
limitado, ayudando en gran medida en la 
toma de decisiones de los profesionales [9].

Métodos

En BD Care, empresa de base tecnológica 
de la Universidad Autónoma de Barcelona, 
llevamos ya varios años trabajando con 
sistemas de IA y disponemos de una gran 
experiencia en la utilización y generación de 
conocimiento en el ámbito de los datos masi-
vos (Big Data y Data Lake) y la transferencia 
de tecnología en entornos relacionados con 
la salud y la sanidad. Desde BD Care cree-
mos firmemente que el uso de la tecnología, 
y en concreto de la IA, es imprescindible para 
combatir el infradiagnóstico de las enferme-
dades raras y agilizar el trabajo del personal 
sanitario al permitir automatizar los procesos 
de diagnóstico. Por otro lado, también consi-
deramos de gran importancia dar valor a los 
datos de que disponen los hospitales.

Es por ello que hemos desarrollado diferentes 
soluciones tecnológicas a partir de la IA y del 
uso de datos para mejorar el diagnóstico de 
diversas enfermedades raras. Además, las 
herramientas que hemos desarrollado tam-
bién facilitan realizar un seguimiento de los 
pacientes, establecer vías de comunicación 
entre los distintos actores (pacientes, perso-
nal médico y grupos expertos) y obtener pre-
dicciones de la evolución de los pacientes.

Una de estas soluciones basadas en la IA es 
el proyecto Diagnóstico LAL-D, enfocado a 
ayudar en el proceso de diagnóstico de las 
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personas afectadas por esta enfermedad. El 
proyecto trabaja sobre los datos que reco-
ge el Sistema Nacional de Salud (SNS) por 
analítica de sangre y sobre datos externos 
al SNS a través de cuestionarios a las aso-
ciaciones de pacientes. De este modo, he-
mos desarrollado un plataforma que integra 
distintas herramientas como son el Doctor 2 
Doctor (D2D), el Doctor 2 Patient (D2P, doc-
tor2patient.es), el desarrollo de las Analíticas 
de sangre y el desarrollo del Fondo de ojo, 
entre otras.

Hace ya más de 5 años que estamos tra-
bajando en este proyecto, tiempo durante 
el que hemos estado en contacto constante 
con pacientes y con el grupo de expertos en 
LAL-D. Esto nos ha permitido nutrirnos de 
una serie de conocimientos y experiencias 
muy necesarios para establecer nuestros 
objetivos y lograr que la tecnología sea efi-
caz. Después de establecer la línea de ac-
ción y montar la estructura de la plataforma, 
actualmente ya estamos en la fase de puesta 
en marcha, en concreto, con el hospital Sant 

Joan de Déu de Barcelona, aunque nuestra 
intención es llevar la solución también a la 
Vall d’Hebron y a otros hospitales de Zarago-
za, Málaga y Valencia. 

Resultados

Los datos de los que disponemos actualmen-
te nos han permitido realizar los primeros ex-
perimentos para entrenar nuestro sistema de 
IA aumentado en gran medida su fiabilidad. 
Entrenamos una red neuronal para que re-
torne la probabilidad de un paciente de sufrir 
la enfermedad, basándose en los resultados 
de la analítica de sangre, y si la probabilidad 
es mayor que 0.5, se clasifica como un caso 
positivo (Fig. 1). De este modo, a día de hoy 
estamos obteniendo diagnósticos con unos 
porcentajes de probabilidad de que una per-
sona padezca la enfermedad entre el 70 y 
el 80%. Además, si la red neuronal logra un 
buen poder predictivo, se puede analizar 
cuál de los biomarcadores de la analítica 
de sangre ha tenido más relevancia en la 

predicción, sirviendo así como una posible 
ayuda para los doctores (Fig. 2). Estos resul-
tados son muy prometedores y estamos muy 
ilusionados por ello, pero queremos seguir 
trabajando y mejorando el sistema de IA de 
manera que podamos obtener unos resulta-
dos de probabilidad del 90-95%.

Esta precisión es muy importante para la 
automatización del proceso de diagnóstico, 
ayudando a los doctores a que en muy poco 
tiempo puedan disponer de la información 
completa del paciente para que puedan aca-
bar de decidir si es necesaria alguna prueba 
más. Pero, al mismo tiempo, también esta-
mos eliminando a todas aquellas personas 
que quedan por debajo del porcentaje la po-
sibilidad de padecer la enfermedad. Es tan 
importante que lleguemos a un diagnóstico 
como lo es la información de que una perso-
na seguro que no tiene la enfermedad.

Pero la solución que hemos desarrollado va 
más allá del diagnóstico, puesto que también 
queremos dar respuesta a otras problemá-

ticas de las enfermedades raras, como por 
ejemplo el aislamiento de las personas afec-
tadas o la falta de información de los pro-
fesionales sanitarios. De este modo, con el 
Doctor 2 Patient también ofrecemos acom-
pañamiento a los pacientes dentro de la pro-
pia plataforma, a través del intercambio de 
experiencias e información sobre la propia 
enfermedad, tratamientos, ensayos clínicos, 
etc. Por otro lado, los doctores también dis-
ponen de un espacio en el que encontrar in-
formación, visualizar los posibles pacientes 
y estar en contacto con el grupo de expertos 
de LAL-D: el Doctor 2 Doctor (Fig. 3). 

Estos proyectos que hemos desarrollado 
nos han permitido construir diferentes algo-
ritmos y sistemas de tecnología de IA, au-
mentando constantemente el conocimiento 
que tenemos sobre la gestión y el procesa-
miento de Big Data y Data Lakes. De este 
modo, nuestra intención es hacer esta so-
lución extensible a más enfermedades, 
puesto que no solo hemos desarrollado la 
tecnología para analíticas de sangre, sino 
también para reconocimiento de imágenes, 

Figura 1. Secuencia de entrenamiento de la red neuronal y muestra del código con el que se ha programado.
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análisis de radiografías o sistemas de 3D, 
entre otras. De este modo, podríamos apro-
vechar los datos de los hospitales y apor-
tarles valor.

Al mismo tiempo, al desarrollar estas tecno-
logías nos dimos cuenta de la gran carencia 
de datos, información y experiencias sobre 
las enfermedades raras, y de la dispersión 
de las asociaciones de pacientes y centros 
de investigación. Es por ello que desde BD 
Care hemos impulsado el proyecto PATI-
ENT73 (patient73.org) con el objetivo de 
crear un punto de encuentro de las enferme-
dades raras. Se trata de un espacio virtual 
que pone en contacto a personas afectadas 
por enfermedades raras (sean pacientes, 
familiares, etc.) con doctores, especialistas 
y expertos en enfermedades pero también 
con centros de investigación, hospitales y 
asociaciones de pacientes, al mismo tiempo 
que se nutre un repositorio de datos y co-
nocimiento sobre enfermedades raras. Una 
plataforma online de acceso gratuito y a dis-
posición de todo el mundo, con un enfoque 
global y que busca cubrir la necesidad de 
pacientes y profesionales de obtener infor-
mación exacta y actualizada. 

Cabe destacar que, dado que estas solucio-
nes tecnológicas trabajan con datos clínicos 
de pacientes de enfermedades raras y otros 
datos sensibles, hemos tenido en especial 
consideración el Reglamento General de 
Protección de Datos (RGPD) y, asimismo, 
estamos en constante contacto con expertos 
en materia legislativa y jurídica que nos ase-
soran a la hora de proceder. Y es que el uso 
de IA en este contexto de trabajo con datos 
clínicos conlleva diversos retos. Un ejemplo 
es la interoperabilidad, ya que cada siste-
ma de salud y cada hospital disponen de un 
sistema de gestión de datos personalizado, 
lo que dificulta el compartir estos datos y el 
intercambio de información. Es por ello que 
es necesario establecer estándares para lo-

grar una forma consistente de representar 
los registros de los pacientes. Por otro lado, 
también se tienen que establecer sistemas 
de encriptación efectivos, que ayuden a pro-
teger mejor la identidad de los titulares de los 
datos clínicos personales.

Comentarios

Esto no es anecdótico, y es una manera de 
proceder que forma parte de nuestro ADN, 
puesto que creemos en la necesidad de 
afrontar la problemática de las enfermeda-
des raras desde una experiencia y un cono-
cimiento multidisciplinar. Además, del mismo 
modo que reivindicamos la tecnología como 
un elemento esencial de la sanidad, tam-
bién creemos que es imprescindible desa-
rrollar esta tecnología desde el humanismo, 
poniendo al paciente en el centro de todos 
nuestros esfuerzos. La implantación de la IA 
y otras tecnologías similares en el ámbito de 
la salud es una puerta que ya se ha abier-
to, pero que nosotros queremos hacer más 
grande y robusta para que nadie se quede 
fuera. Porque, al fin y al cabo, son las perso-
nas las que dan sentido a la tecnología.
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Figura 3. Ejemplo de visualización de la plataforma online Doctor 2 Doctor.


