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CARTAS DE LOS LECTORES

n las dltimas semanas, nuestro presidente, Moisés Abascal, ha recibido, desde ambitos dife-
rentes, el reconocimiento que, sin duda, merece por el esfuerzo que, desde hace afios, viene
realizando con el fin de conseqguir una mejora en la lamentable situacion en la que vivimos
los enfermos que sufrimos alguna patologia rara y nuestros familiares. Desde FEDER queremos su-
mar a todos esos homenajes nuestro mas sincero agradecimiento por su generosa entrega y por el
interés que, en todo momento, ha puesto en la defensa de nuestras reivindicaciones, aunque eso
supusiese en muchas ocasiones restar tiempo a su descanso, a su profesion o al disfrute de su fa-
milia. Para ser sinceros, su mérito es ain mayor si tenemos en cuenta que ni él ni nadie de su fa-

GRACIAS

milia padecen ninguna enfermedad rara.

Ha sido muy duro el camino recorrido hasta llegar a la esperanzadora situacion en la que aho-
ra nos encontramos. Moisés siempre ha pensado positivamente y los obstaculos nunca han sido
para él insalvables, actitud que ha resultado especialmente importante en los momentos de ma-
yor desanimo y que ha sabido transmitir a quienes, de una u otra manera, hemos tenido el placer

de trabajar con él.

Por eso queremos mostrarle nuestro apoyo y agradecimiento y hacerlo extensivo a todos los
que han colaborado en los proyectos de FEDER, por contribuir a que las Enfermedades Raras sean
cada vez menos «huérfanas». A partir de ahora se abre una luz de esperanza para el futuro de
las personas que las padecemos.

LAS ASOCIACIONES MIEMBROS DE FEDER

A defecto,
efecto

«Acuérdate de la materia uni-
versal de la que eres un atomo,
del tiempo del que eres

un intervalo fugaz,

del destino del que dime,
Jcual es tu parte?»

engo 17 afios, y comienzo

mi Ultimo curso escolar tras

mi primera operacion que
tuvo lugar a principios de julio.
He tenido que soportar el peso
de tener el ojo totalmente irrita-
do en la mayoria del tiempo, y
con la angustia de no poder rea-
lizar casi ninguna actividad. Creo
que ya he superado la prueba,
aunque desgraciadamente no
serd la Unica.

Siempre he estado en un
colegio normal, con gente «nor-
mal». En su momento la de-
cision fue de mis padres, claro;
y acertaron. Ser un discapacita-
do en un colegio normal conlle-
va sin duda una serie de con-
notaciones (y algunas venta-
jas): Hasta los once afios, si ha-
cia falta me levantaba cada
diez sequndos para ver la piza-
rra, desde entonces utilizo una
especie de mondculo, y desde
hace tres afios utilizo lupa casi
siempre y tengo un pupitre es-
pecial.

Durante muchos afios he
sido el blanco de burlas y discri-
minacién entre los compaferos
sin que pudiera hacer nada, pero
las cosas lentamente fueron
cambiando y los siete afios en
karate desarrollaron plenamente
mi fisico y mi habilidad, y desde
hace tiempo se me aprecia y res-
peta.

Me las he arreglado «yo soli-
to», y puedo decir que hasta
hace dos afios no he empezado a
relacionarme con gente con pro-
blemas visuales; justamente des-
de que soy del Club de Atletismo
de ONCE.

A pesar de todo, no me ter-
mino de identificar con los disca-
pacitados, ya que nunca he llega-
do a aceptar por completo mi
discapacidad. Desde las entrafias
de mi ser una voz crece y se alza
gritando rebelion, rebelion ante
las circunstancias, ante mi en-
fermedad, Aniridia.

Mantengo una teoria, que re-
sumo en tres palabras: «A defec-
to, efecto.» Con esto quiero decir
que por muchos defectos que po-
damos tener, en contraposicion
tenemos la misma intensidad en
capacidades y habilidades, sélo
tenemos que encontrarlas y po-
tenciarlas.

«...y al final del camino te dliré:
iVuélvete! Y dime:
¢Qué es lo que ves?»

DaNIEL EGIDO SANCHEZ DE VEGA

La falta
de informacion
sobre la
narcolepsia

a Narcolepsia es una de
Llas 5.000 enfermedades

raras reconocidas por la
OMS. Sin embargo, a los
problemas propios de la
enfermedad debemos unir la
falta de informacion que aun
se posee y que tiene
consecuencias tan importantes
como: diagnosticos tardios,
errores de diagnostico (con
frecuencia se confunden con
los sintomas de la narcolepsia
con los de otras enfermedades
como la depresion, el sindrome
de fatiga crénica y la apnea
obstructiva del suefio) falta de
informacion sobre los propios
enfermos sobre su patologia,
desconocimiento de recursos
existentes y en ocasiones
dificultad para obtenerlos,
incomprensién familiar, rechazo
social, ausencia de ayudas
econdmicas, elevado precio de
medicamentos, problemas
laborales escolares.

ANGELA HERRERA INSUA
T. Social
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CARTA DEL PRESIDENTE

2003, Ajio "

Europeo de la
Discapacidad B

MOISES
ABASCAL,
presidente

-

1 préximo afio ha sido proclamado por la Comunidad
Europea Afio Europeo de la Discapacidad. Un afio que se promete de lucha
y reivindicaciones en favor de los derechos de las personas con discapacidad,
pero también de conquistas sociales. Un afio que ya en estos dltimos meses
de 2002 estd evidenciando la labor del CERMI y de las distintas
federaciones/asociaciones de enfermos y discapacitados en sus continuas y
acertadas propuestas respecto a la salud, la educacion, el empleo y los
servicios sociales.

FEDER se suma a esta efemérides, mdxime ante nuestra proxima entrada en
el Comité Espafiol de Representantes de Minusvalidos, expresando por ello
nuestro mas sentido reconocimiento. Pero sobre todo, queremos formar parte
de este colectivo de personas que luchan por la mejor calidad de vida de sus
asociados y familiares, no como «convidado de piedra», sino como miembro
activo y dinamizador del mundo de la discapacidad.

Es mucho lo que nos aguarda, habida cuenta que llevamos muchos afios de
retraso respecto al resto de las asociaciones del CERMI; pero estamos
seguros que FEDER asumira con responsabilidad y gran entusiasmo este
reto de seguir luchando por el bienestar de sus asociados y por todos aquellos
afectos de Enfermedades Raras.

Los proximos meses serdn clave para la consolidacién de este
compromiso nuestro con la sociedad, con todos aquellos
pacientes que, desconocedores, tantas veces, de sus dolencias y
enfermedad, buscan solucién a sus problemas.

3~
%

—EDITORIAL

Grandes hitos
de FEDER

uizd de ahora en adelante ten-

gamos que acostumbrarnos a

recibir buenas noticias, pues de
malas estamos hartos. Y es hoy cuando
queremos resefiar con ribetes de honor
y a grandes caracteres dos aconteci-
mientos que nos llenan de esperanza: el
anuncio por parte de la ministra de Sa-
nidad, Ana Pastor, de la préxima crea-
cién del Instituto de Enfermedades Ra-
ras, que estaria residenciado en el Insti-
tuto de Salud Carlos III. De hecho, ha
sido este un deseo acariciado desde lar-
go tiempo, si es que esta expresion pue-

de darse en las Enfermedades Raras, y
en el que estdn puestas esperanzas de
tantos pacientes que estan seguros que
la labor investigadora en este Instituto
traerd si no solucidn, si tranquilidad a
tantas y tantas enfermedades hoy des-
conocidas y que generan desconcierto a
familias enteras. Desde FEDER vy
cuantas asociaciones compartimos ob-
jetivos y metas, nos congratulamos por
esta decision del Gobierno, deseando
participar activamente en la configura-
cion de este proyecto, por lo mucho que
podemos aportar al respecto, deseando
que pronto se haga realidad. Asi, nos
inquieta —jy mucho!— no conocer a la
fecha datos concretos de financiacién,
organizacién y puesta en marcha del
Instituto, lamentando que no exista dia-

logo o via de comunicacién entre las
autoridades y FEDER.

La otra noticia es nuestra incorpo-
racion al CERMI. Somos conscientes, y
asi lo hemos ya reconocido en nuestra
revista, que la unién hace la fuerza, por
lo que el acuerdo de su Comisién Eje-
cutiva de informar favorablemente
nuestra peticiéon de ingreso, no puede
mas que hacernos esperar mejores y
mas fructiferos tiempos para el movi-
miento asociativo de Enfermedades
Raras. El CERMI puede estar seguro
que nuestro trabajo en las distintas co-
misiones y alli donde se nos reclame
serd entusiasta, leal y enriquecedora
para todos.

FEDER

FEDER
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ESPECIAL

Edificio del IMSERSO donde se celebré el encuentro.

Asamblea General
de FEDER

Madrid.—(Croénica de Jost Luis Rivas GuisADo, jefe de
Prensa).—El Programa de actividades para 2003, tema este
que expuso Moisés Abascal, presidente de FEDER, ha sido el
tema central de su Asamblea General Ordinaria, celebrada el
pasado 28 de septiembre de 2002. La cita tuvo lugar en el Sa-
16n de Actos del IMSERSO, en Madrid.

demas, el tesorero,
José Luis Torres, ex-
puso el informe de la

gestion econdmica del 2002,
y la proposicién y aproba-
cion de cuotas y presupuesto
para 2003. Asimismo se ley6
la Memoria de actividades
FEDER 1999-2002, y se de-
dicé un capitulo especial a la
actividad desarrollada por
las distintas delegaciones; la
exposicion corrid a cargo de
los responsables de las mis-
mas: Ester Chesa (Catalun-
ya), José Luis Plaza (Ma-
drid) y M.* José Séanchez
(Extremadura). Se finalizé
con la ratificacion legal de la
constituciéon de las mismas,
aunque «de facto» las dele-
gaciones venian funcionan-

do desde hace tiempo con
resultados muy satisfacto-
rios.

Nelly Toral habl6 deteni-
damente sobre el Servicio de
Informacién y Orientacién
(SIO) de FEDER, tras tres
anos de funcionamiento, un
servicio que, viene recibien-
do més de cien llamadas al
mes, relacionadas con Enfer-
medades Raras y Medica-
mentos Huérfanos.

En el Orden del Dia de la
Asamblea Extraordinaria fi-
guraba la modificacién de
Estatutos y el nombramiento
de los nuevos componentes
de la Junta Directiva, a pro-
puesta individual y aprobada
por los asistentes y represen-
tados a la Asamblea.

Nuevas Delegaciones

apertura de las nuevas Delegaciones: Barcelona,

En la Asamblea General de FEDER se aprobé la

Madrid, Extremadura y Comunidad Valenciana.
Las dos primeras llevaban ya meses funcionando «de fac-
to», y la de Extremadura se incorporé a ultima hora, aun-
que con una rica agenda de actividades y propuestas como
informo su delegada M.? José Sanchez y viene recogido en
las paginas de esta revista y de la ultima se espera grandes

aportaciones.

Préoximamente se espera la apertura de nuevas Delega-
ciones en las distintas Comunidades Auténomas para el
fortalecimiento de la actividad y estructura de la propia
FEDER que refleja la movilizaciéon que estd generando la
Federacion entre las asociaciones de pacientes.

Una de las mesas presidida por Moisés Abascal
acompaiiado de la vicepresidenta, secretario y tesorero.

1 presidente de
FEDER, Moisés
Abascal, expuso

los grandes objetivos de
FEDER para los proéxi-
mos meses. Coincidiendo
con el Ao Europeo de la
Discapacidad, Abascal
hizo hincapié en la im-
portancia de hacer pre-
sente las inquietudes y
demandas de las distintas
asociaciones de Enferme-
dades Raras, ante las au-
toridades administrati-
vas, ante el movimiento
asociativo de enfermos y
discapacitados, y antes
los agentes sociales: em-
presarios y sindicatos.
FEDER es hoy un colec-
tivo de afectos de E.R.

Enfermedades Raras,

nacional y europea.

discapacidad.

Objetivos

B La sensibilizacion sobre los derechos de las personas con

B fomentar la reflexion y el debate sobre las medidas
necesarias para promover la igualdad de oportunidades
de las personas con Enfermedades Raras,

B promover el intercambio de experiencias sobre buenas
practicas y estrategias de probada eficacia a escala local,

B reforzar la cooperacion entre todas las partes implicadas, en
particular las administraciones publicas, los interlocutores
sociales, los afectados y sus familias, los servicios sociales y
sanitarios, los investigadores y la industria,

B mejorar la comunicacién sobre la discapacidad y
promover una imagen positiva de las personas con

que quiere ver reconoci-
das sus reivindicaciones y
sus demandas, en su lu-
cha por los enfermos y
sus familiares. Por eso
aprovecha esta circuns-
tancia en la que se cele-
bra el Ano Europeo de la
Discapacidad para dar a
conocer por todos los
medios a su alcance las
muchas reivindicaciones
que tienen pendiente es-
tas personas, en todos los
campos: la salud, la edu-
cacion, el empleo y los
servicios sociales.

Concretamente, FE-
DER se propone como
objetivos para el Afio Eu-
ropeo de Personas con
Discapacidad, 2003:




Asamblea General de FEDER

s para 2003

Las medidas podran
incluir la realizacion de las
siguientes actividades:
Reuniones y Congresos,
Campaiias de
sensibilizacion
(Cooperacion con los
medios de comunicacion
para la difusion de
informacion sobre las
E.R., pagina Web y
Revista «PAPELES DE
FEDER», Semana
Europea de
Sensibilizacion sobre las
Enfermedades Raras),
Estudios e Investigaciones,
y Atencion a Afectados
(Servicio de Informacion y
Orientacion sobre E.R y
Grupos de Ayuda Mutua).

Estatutos: renovar ;para qué?

JoSE Luis TORRES
tesorero de FEDER

jo de los deseos de los socios fundadores, hasta hoy, FEDER ha ido evolucionado, progre-

sando y extendiéndose. Las circunstancias previstas en el momento de la fundacién difieren
de las actuales. Los Estatutos son el instrumento del que nos dotamos para fijar unas reglas de ac-
tuacion, evitar la arbitrariedad, y garantizar el correcto funcionamiento y control, elaborado de
acuerdo con la voluntad de sus miembros y expresada a través de la Asamblea. Pero ha de evitarse
que los Estatutos se conviertan en un muro infranqueable, inflexible e impermeable, y someterlos a
constante revision no es signo de inestabilidad, sino que por el contrario se trata de mantener a FE-
DER proéxima a las necesidades de la totalidad del colectivo que representa, asi como de mejorar los
medios para alcanzar los fines propuestos. Actualmente, se ha abierto un debate para modificar los
Estatutos con la intencidn de abarcar las nuevas perspectivas y realidades que se presentan ante FE-
DER.

El niimero actual de miembros y su dispersién geografica obliga a facilitar su representacién en la
Asamblea, y se propone que un socio pueda ejercer la representacion de otros tres, por delegacion de
voto. Igualmente, se precisa elevar la Junta Directiva hasta un total de once miembros, e integrar en la
misma, con voz, pero sin voto, a los Delegados Territoriales, y a los miembros de FEDER que integren
la Junta de EURORDIS. Se trata de crear un gran equipo de trabajo y repartir las tareas, logrando ma-
yor eficacia en su funcionamiento y en sus relaciones con otras instituciones.

También es obligada la cobertura estatutaria de los Delegados Territoriales, quienes, de hecho, y
por delegacion expresa de competencias del presidente, ratificadas en Asamblea, ya venian funcio-
nando. Alli donde la Federacién tiene Delegaciones, su accién alcanza mayor impacto y relevancia,
participando activamente en eventos y contactos con las Administraciones, razones que fundamen-
tan sobradamente la necesidad de consolidar e incrementar el nimero de Delegaciones.

Los actuales Estatutos limitan el acceso a FEDER sélo a las «asociaciones», e impide la integracién
de las entidades constituidas de otro modo, tales como federaciones, plataformas, uniones, etc., dejando
fuera de nuestra organizacion entidades que representan intereses comunes que no podemos obviar. En
esta cuestion, y por propia naturaleza, lo importante es sumar. Cuantas mds entidades se retinan en FE-
DER mejor. El objetivo es servir al interés de todas las E.R., sin olvidar ninguna, y elevar la voz de los
pacientes que por ser minoritarios se encuentran en situacién de exclusion. Por ello, al integrar en la Fe-
deracion a todo grupo validamente constituido que represente los intereses de cualquier E.R..no se ha-
ria otra cosa que cumplir con los fines propuestos. FEDER, por vocacion, se encuentra obligada a lide-
rar las aspiraciones de todas aquellas entidades que representan a los grupos de pacientes més desfa-
vorecidos, y no pueden ser cuestiones formales las que limiten su integracion en nuestra organizacion.
Evidentemente, su estructura exige que todas las entidades se encuentren alineadas en un plano de
igualdad, y sometidas a la misma representacion, en aquellas actuaciones propias. No olvidemos como
EURORDIS se constituye como una auténtica plataforma integradora a la que se invita a todo tipo de
organizacion licita que luche por las E.R. A ello debemos aspirar, y no dejar en el camino a nadie que
vaya en nuestra misma direccion.

D esde que en 1999, siete Asociaciones constituyen FEDER y aprueban unos Estatutos, refle-

Barcelona.—Hace pocos dias,
durante la asamblea anual, hemos
podido asistir a la primera reno-
vacién de la Junta Directiva de
FEDER. Como ya sabéis, cada
dos aflos FEDER debe renovar o
reelegir a la mitad de su Junta
mas su Presidente, con lo cual el
periodo de permanencia de cada
miembro es de cuatro afios, ex-
cepto el de su presidente que es
de dos. Este es un saludable ejer-
cicio democrético ya que, aunque
habitualmente las Juntas de las
asociaciones siempre suelen ser
las mismas, la reeleccion de sus
miembros, es una muestra de apo-
yo y ratificacion por parte de los
socios a la labor realizada.

Ademads, nuestro sistema de
votacion exige la presentacion de
las candidaturas en forma de lis-
tas encabezadas por un candidato
a presidente, con lo cual asegura-
mos que se esté eligiendo a un
grupo dispuesto a trabajar en

Tesorero: José Luis Torres.
(A.A. Fibrosis Quistica).

Vocales: Antonio Peiia Torres
(APEHUCA).

Ménica Merino (A.E. Enfer-

Nueva Junta Directiva

FRANCESC VALENZUELA I BENAVENT,
secretario de FEDER

equipo, evitando asi las candida-
turas debidas a intereses indivi-
duales. Por otra parte, el hecho de
que cada vez se renueve la mitad
de la junta, dejando operativa a la
otra mitad, garantiza la continui-
dad de la labor, impidiendo inne-
cesarias discontinuidades de las
acciones en curso.

Asfi pues, cada dos afios ejerci-
taremos nuestro derecho a ratifi-
car o corregir el rumbo de FEDER
a través de la eleccién de nuestros
representantes Muchos de noso-
tros, a causa de la experiencia ne-
gativa de ser «poco comunes», des-
confiamos del poder de la mayoria,
porque estd acostumbrada a ocu-
parse de sus propios problemas (a
veces pequeflos problemas), y no
suele girarse a mirar a los pocos

que sufren de una situacion espe-
cial. Pero decfa Winston Churchill
que «la democracia es el menos im-
perfecto de los sistemas politicos», y
ahora debemos pensar en cémo
con nuestro poco, pero ya impor-
tante peso, podemos inclinar la ba-
lanza social a nuestro favor, no exi-
giendo nuestros derechos, éstos ya
estan garantizados por la constitu-
cion, sino exigiendo los medios
para ejercerlos.

Tras la Asamblea, la Junta
Directiva ha quedado compuesta
por los siguientes miembros:

Presidente: Moisés Abascal
Alonso (ADAC).

Vicepresidenta: Rosa San-
chez de Vega (ANIRIDIA).

Secretario: Frances Valenzue-
la (ACNEFI).

mos de Gaucher).
Teresa Balta Valls (ASEM).
Miguel Angel Moreno (A.
Hemofilia Andaluza).
Ana Sanchez (ALDEC).

Igualmente se aprobd que
formaran parte de la Junta Di-
rectiva, aunque sin voto por no
ser miembros sometidos a elec-
cion, los responsables de las dife-
rentes delegaciones territoriales:
Por Madrid, José Luis Plaza;
(AEDAF) por Cataluiia, Ester
Chiesa (Siringomelia); por Ex-
tremadura, M.* José Sanchez (Es-
clerodermia), y por Comunidad
Valenciana, Nicolds (SIMA), asi
como los miembros de la Junta
Directiva de EURORDIS, Con-

chi Casas (A. E. Wilson).
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Conferencia Europea
de E. R., hito
% en nuestra actividad

l ESTER CHESA 1 OCTAVIO,
delegada de FEDER-
Catalunya

esde la delegacion, se incide sobre los
D aspectos de: Difusion al publico en ge-

neral y entre los profesionales sanita-
rios, contactos con las administraciones locales
y autonémicas de sanidad, bienestar y partici-
pacion, con las asociaciones y grupos de afecta-
dos y con afectados en particular.

FEDER-Catalunya, en colaboracién con
EURORDIS y la Fundacién Dr. Robert, ha co-
ordinado la preparacién de la Conferencia Euro-
pea de Concienciacion de las Enfermedades Ra-
ras del 14 y 15 de Junio, y colaboracién en la pre-
paracion del «Simposium sobre enfermedades de
baja prevalencia en la edad pedidtrica». Ferias de
asociaciones de «La Mostra de la Merce»,
EXPO-Forum de Minusval, y conversaciones con
miembros del Parlament de Catalunya. El resul-
tado de toda esta actividad ha sido una propues-
ta no de ley de apoyo a las E.R. y con entidades
de la Administracién Autonémica (Benestar So-
cial, Acci6 Civica, Sanitat, Cram) para conseguir
el reconocimiento y apoyo para los objetivos de
FEDER, establecer lineas de colaboracion y faci-
lidades para los afectados y con entidades de la
Administracién Local (Participacié Ciutadana,
Salut Publica, Institut Municipal de la Salut) con
los mismos objetivos citados anteriormente. Par-
ticipacion en mesas y foros ciudadanos (Taula de
GAMS i promoci6 de la Salut, Forum de la Ciu-
tat, Jornadas «La primavera i les Associacions»,
comité organizador de las «Jornades d’Associa-
cionisme i Voluntariat»), en entrevistas en me-
dios de comunicacién y negociacién de espacios
medidticos para las asociaciones (COM-Radio,
RACI, Ona Catalana y diversas televisiones de
dmbito nacional y autondmico), contacto con
médicos, educadores, investigadores, psic6logos,
antrop6logos, bidlogos, enfermeras, trabajadores
sociales, ademds de posibles voluntarios, a partir
de las conferencias de Barcelona, Cantabria y las
distintas ferias de asociaciones y con asociaciones
de Salud para divulgacién de FEDER en Cata-
lunya, estableciendo lazos de colaboracién con
asociaciones de salud (Federacion ECOM), aten-
cién a los afectados y a sus familias y preparacién
de un equipo de voluntarios para que se ocupe de
divulgar FEDER vy difundir la informacion.

A fin de seguir en esta linea, nuestros pro-
yectos a corto plazo son: Contactos periddicos
con las asociaciones de E.R. de Catalunya, pre-
paracion del Programa de creacién de Grupos de
Apoyo y de Ayuda Mutua, para lo cual contamos
con los expertos de nuestra comunidad y lanza-
miento del Programa de reconocimiento y trata-
miento de problemas educativos de las E.R: en
colaboracion con la Universidad de Cantabria, y
expertos locales y de otras comunidades. Y sobre
todo, desde la delegacion de Feder de Catalunya
se estd realizando toda la labor de mantenimien-
to de la pagina web de FEDER: http://www.mi-
noritarias.org, que se constituye como una herra-
mienta bdsica para la ejecucion de los programas
de FEDER, en especial del Servicio de Informa-
cién y Orientacién sobre E.R.

Todo esto, ha sido posible gracias a que los
miembros de FEDER en Catalunya son cons-

ESPECIAL

Memoria de Actividad
de las Delegaciones

cientes de la importancia de la armonifa y del
trabajo en equipo.
dadb,

FEDER- 3l
MADRID :
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Proyectos, ferias
y revista «<FEDER»,
actividad
permanente

JOSE LuIs PLAZA, r‘
delegado de Madrid

l a Delegacion de FEDER en Madrid pre-

sentd en la Asamblea las actividades que

desarrolla, todas enmarcadas en el pro-
grama de actividades de FEDER. Entre otras
labores pueden destacarse: Canalizacion de las
consultas del SIO, elaboracién de Base de Da-
tos de FEDER, estudio de necesidades de las
E. R. donde se han recopilado y analizado la in-
formacion aportada por las asociaciones, y ela-
boracién de Proyectos Sociales para subvencio-
nes, reuniones de coordinacidn con las asocia-
ciones de la CAM y recopilacion de documen-
tos, manuales y publicaciones periddica para el
Fondo Bibliografico de FEDER.

Ademads, la Delegacion de FEDER de Ma-
drid, tiene asignada como tarea propia, la pre-
paracion y contactos con los redactores y cola-
boradores de la Revista

«PAPELES DE FEDER»>, su maquetacion y
coordinacion con la imprenta y distribuidora, y
el y envio de ejemplares a suscriptores, organis-
mos oficiales, asociados y particulares, maque-
tacion y coordinacién con la imprenta y distri-
buidora.

Por otro lado, la Delegacién de Madrid se
encuentra elaborando un Estudio de Necesida-
des de las Enfermedades Raras donde se han
recopilado y analizado la informacién de las ne-
cesidades aportadas por las asociaciones.

Se encuentra en proyecto el Estudio sobre
personas afectadas por ER y no asociadas, para
posterior informe de «Socios Potenciales». Nos
hemos ocupado de la difusién de las labores de
FEDER en diversos medios de comunicacion,
asi como de la coordinacion de la presencia de
FEDER en los eventos organizados en la CAM
(Ferias), y de la participacion en los eventos or-
ganizados por las Asociaciones miembros de
FEDER.

FEDER-
EXTREMADURA

Programa integral
de la realida
de las E.R.

M." JOSE SANCHEZ
MARTINEZ,
delegada de Extremadura

e aqui los aspectos fundamentales
Hde la actividad desarrollada por la

Delegacion de FEDER en Extrema-
dura.

Objetivo: Dar una respuesta integral a la
realidad de las Enfermedades Raras en nuestra
Comunidad Auténoma, aprovechar y orientar
los recursos existentes en el dmbito de adminis-
traciones ptblicas hacia el hecho de las Enfer-
medades Raras, y reivindicar los no existentes
pero necesarios.

Actuacion sobre cuatro pilares bdsicos: au-
toridades sanitarias y sociales, profesionales de
la Salud, afectados y familiares, y sociedad en
general.

Actividades realizadas: Actividades dirigi-
das a promocionar docencia e investigacion.

B En el Plan de Formacién de 2002 de la
Escuela de Salud de Extremadura, estan inclui-
dos dos Cursos sobre Enfermedades Raras diri-
gidos a médicos y profesionales sanitarios. Uno
de ellos centrado en las Enfermedades Inmu-
noldgicas y otro en Enfermedades Genéticas.

B La Consejerfa de Sanidad y Consumo
publica una orden el 3 de abril de 2002 por la
que se regula la financiacion para la realizacion
de proyectos de investigacion socio-sanitarios.
Previa propuesta desde FEDER-Extremadura,
aparece como linea prioritaria la investigacion
en Enfermedades Raras.

Se ha presentado un proyecto de investiga-
cién dirigido a conocer el nimero de afectados
y el tipo de Enfermedades Raras en Extrema-
dura. Se solicita un becario que desarrolle el es-
tudio bajo la coordinacién de la Consejeria de
Sanidad y el apoyo de FEDER-Extremadura.
Con fecha 5 de octubre de 2002 el proyecto ha
sido aprobado.

B Colaboracién para facilitar la participa-
cién de Extremadura en el proyecto sobre Re-
des Temdticas que a nivel nacional se ha pre-
sentado bajo la coordinacion del CISATER, y
cuyo objetivo principal es desarrollar un Pro-
grama de investigacion epidemioldgica para las
Enfermedades Raras en Espaiia (REPIER) y
permita establecer pautas de actuacién sanita-
ria. Pendiente de resolucion.

Asimismo, organizacién del Curso: «Cono-
cimiento de las Enfermedades Raras. Introduc-
cién a la Genética Clinica» por la Unidad de
Prevencion de Minusvalias en colaboracion con
FEDER-Extremadura, dirigido a profesionales
sanitarios.

Ultima Hora

En el «Diario Oficial de Extremadura»
aparece publicado la aprobacién del proyecto
de investigacion «Estimacién de la Prevalen-
cia de Enfermedades Raras en la Comunidad
Auténoma Extremefia». Este proyecto se pro-
puso y animé desde FEDER-Extremadura y
supone la contratacion de un becario que va a
dedicarse a desde la Consejeria de Sanidad y
Consumo a este estudio. Esta colaboracién
con la Consejerfa de Sanidad y Consumo su-
pondrd reuniones preparatorias y de segui-
miento junto con los miembros de FEDER en
Extremadura.



Organizacion
de la
Asamblea

Respuesta
satisfactoria
de las
Asociaciones

VANESA PIZARRO,
trabajadora social Madrid

a Asamblea de FEDER del
L28 de septiembre de 2002

conté con una amplia repre-
sentatividad de las diferentes aso-
ciaciones integradas. Venidos de
todos los rincones del pais los asis-
tentes participaron en una reunion
que agrup¢6 las Asamblea ordina-
ria y extraordinaria. Dado que se
desarrollaba en Madrid, la Dele-
gacion de esta comunidad estuvo
encargada de la organizacion de
tal evento.

E1 IMSERSO cedi6 uno de sus
mejores salones de actos y propor-
cion6 a FEDER todo tipo de faci-
lidades para que la jornada se de-
sarrollara satisfactoriamente.

El programa de actividades de
FEDER para el 2002, la apertura
de las Delegaciones y las nuevas
propuestas de la Federacion, fue-
ron suficiente reclamo para que
las asociaciones respondieran po-
sitivamente al llamamiento que se
les hizo. Los dias previos, coinci-
diendo con las Ferias de Ayuda
Mutua y la publicacién del nime-
ro 1 de «PAPELES DE FEDER»,
fueron dias de gran agitacion en la
sede, que se vieron recompensa-
dos con la asistencia de profesio-
nales, afectados y un numeroso
publico.

La Reina preside el Real Patronato

adrid.—La Reina Dofia Sofia
Mpresidi(’) el pasado 16 de diciem-

bre de 2002, 1a reunién del Con-
sejo del Real Patronato sobre Discapa-
cidad, acompanada del ministro de Tra-
bajo y Asuntos Sociales, Eduardo Za-
plana; de Fomento, Francisco Alvarez-
Cascos, y de Sanidad, Ana Pastor,y a la
que asistieron también los responsables
de las Comunidades Auténomas y el
presidente de FEDER, Moisés Abascal.
En la reunién se trataron los diversos
proyectos en relacién con la conmemo-
raciéon del Ano Europeo de las Perso-
nas con Discapacidad, y con el envejeci-
miento de las personas con discapaci-
dad. También se analiz6 la resolucion de
la convocatoria de los Premios Reina
Sofia 2002, la formacion para la accesi-
bilidad de las paginas web del sector
publico y las iniciativas del Ministerio
de Fomento en accesibilidad y transpor-
te. Asimismo, en la reunién se presenta-
ron las conclusiones del Symposium so-
bre Enfermedades de Baja Prevalencia

Moisés Abascal, Medalla
del Consejo Farmacéutico

La Reina saluda al presidente
de FEDER.

en la Edad Pediatrica, haciéndose hin-
capié en el problema de las «Enferme-
dades Raras», que pueden provocar dis-
capacidades en quienes las padecen, es-
pecialmente los nifios.

adrid.—E]l presidente de FEDER,
MMoisés Abascal, ha sido galardo-

nado el pasado 18 de diciembre de
2002, con la Medalla del Consejo General
de Colegios Oficiales de Farmacéuticos. Un
reconocimiento profesional —maxima ex-
presion representativa de la Organizacion
Profesional Farmacéutica— de la labor e
historia profesional de los farmacéuticos es-
pafoles y extranjeros acreedores de tales
distinciones. La distincion representa, segtin
expresion del Pleno del Consejo General,
un refrendo objetivo de los valores técnico-
profesionales de quienes, como Moisés
Abascal, en todas y cada una de las modali-
dades del ejercicio de la Farmacia, apuntan
a la excelencia como meta de un esfuerzo
diario y muchas veces silencioso en benefi-
cio de la profesion farmacéutica y de la so-
ciedad espafiola, que es, en definitiva, la des-
tinataria de un servicio cuya oferta social y
cientifica no deja nunca de crecer.

A Moisés Abascal se le reconoce, entre
otras actividades profesionales, su brillante
labor al frente de FEDER impulsando su
constitucion en 1999. FEDER aglutina en
Espaiia a las asociaciones de afectados de
enfermedades raras y reivindica sus dere-
chos ante las distintas administraciones.

i T T e I
™k

| Todos los
M premiados
por el
Consejo
General
Farmacéutico

Creado
el Comité
de Etica de E.R.

I pasado 10 de diciembre de
E2002, en el CISATER, se cele-

bré la primera reunién para la
creacién del Comité de Etica de En-
fermedades Raras. El Dr. Antonio
Campos, director general del ISCIII,
dio la bienvenida al grupo de trabajoy
apoyo la iniciativa de la existencia de
un Comité de Etica que supervise la
investigacion y garantice la aplicacion
de los criterios éticos vigentes en Bio-
medicina, en el ambito de las Enfer-
medades Raras.

En la reunién participaron Moisés
Abascal Alonso, Montserrat Baiget
Bastus Fernando Carballo Alvarez,
Francisco de Abajo Iglesias, Lydia Fei-
to Grande, Miguel Garcia Fuentes, Jo-
aquin Herrera Carranza, Javier San-
chez Caro, M.? José Sanchez Martinez,
Benedetto Terracini y M.* Concepcion

Martin Arribas.
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Llamada a los profesi

espaldo a Ia formacion

de los pediatras as Enferm

enl

MIGUEL ANGEL GARCIA FUENTES

1 Symposium sobre
Enfermedades de
Baja Prevalencia en

la Edad Pediatrica celebra-
do recientemente en Santan-
der, ha significado un impor-
tante hito en la estrategia de
aproximaciéon de los distin-
tos estamentos implicados
en la compleja problemaética
que presenta los pacientes
con enfermedades raras. El
encuentro ha permitido un
andlisis conjunto de las ne-
cesidades de estos pacientes
y unas propuestas que, al ha-
ber sido elaboradas y acep-
tadas por todos, sin duda da-
ran sus frutos en un breve
plazo de tiempo.

Desde el punto de vista
pedidtrico, considero muy
importante la destacada par-
ticipaciéon de pediatras con
maxima responsabilidad do-
cente y asistencial en las
Universidades y Hospitales
de nuestro pais, siendo tam-
bién muy estimable la parti-
cipaciéon de pediatras de
Asistencia Primaria respon-
sables de organizaciones
profesionales y con cargos
en la Administracién Sanita-
ria. En mi opinién dicha par-
ticipacion representa un im-
portante respaldo para la
consecucion de todos los ob-
jetivos propuestos y de for-
ma especial aquellos que ha-
cen referencia a mejorar la
formacion pregrado y post-
grado de los pediatras, como
factor fundamental para in-
crementar la motivacion de
los mismos en la asistencia a
los pacientes con enferme-
dades raras.

e

Mesa inaugural: Miguel Angel Garcia Fuentes, Demetrio

Casado, Jestis Artal, Tomads de Vega, José Manuel Revuelta y

Frances Valenzuela.

Direccion y Organizacion
Miguel Garcia Fuentes
(Santander)

Demetrio Casado (Ma-
drid)

Francesc Valenzuela (Bar-
celona)

Asesores Pediatricos
Juan Rodriguez Soriano
(Bilbao)

Manuel Crespo (Oviedo)
Manuel Herndndez (Ma-
drid)

Manuel Bueno Sénchez
(Zaragoza)

Manuel Cruz (Barcelona)

Angel Ballabriga (Barce-
lona)

Javier Allué (Tarragona)
Pablo Sanjurjo (Bilbao)

Comité Organizador
Domingo Gonzailez-La-
muno (Santander)
Moisés Abascal (Sevilla)
Ramén Herce (Santan-
der)

Jaime Revuelta (Santan-
der)

Salvador Garcia Calata-
yud (Santander)

Pedro Cantero (Santan-
der)

Miguel Angel Garcia Fuentes durante su ponencia.

Martinez, delegada FEDER-

Extremadura.—Reunir, con
una especial atencion a la Edad
Pediatrica, a todos los sectores
afectados por las Enfermedades
Raras, como son pacientes, profe-
sionales de las asociaciones de
afectados y sanitarios que tratan
estas enfermedades, tales como
médicos y/o psicologos.

Este ha sido, en palabras del
doctor Garcia Fuentes, el objetivo
del Symposium sobre Enfermeda-
des de Baja Prevalencia en Pedia-
tria, que ha sido organizado por el
Servicio de Pediatria del Hospital
Marqués de Valdecilla y la Cate-
dra de Pediatria de la Universidad
de Cantabria, en convenio con el
Real Patronato sobre Discapaci-
dad y con la colaboracién del Go-
bierno de Cantabria y la Federa-
cién Espafiola de Enfermedades
Raras (FEDER).

El programa conté con quin-
ce ponencias sobre aspectos epi-
demioldgicos, asistenciales, inves-
tigacion y psico-sociales relacio-
nados con estas patologias. De
forma muy sucinta, queremos re-
saltar en esta breve crénica, algu-
nas de las aportaciones realiza-
das en el Symposium y que, en-
tendemos, contribuyen a perfilar
propuestas de actuacion, a dife-
rentes niveles, en el ambito de las
Enfermedades Raras.

Santander. M.* José Sanchez

Diagnéstico y manejo clinico

Manuel Posada, destacé que
este encuentro supone «un antes
y un después», ya que es la prime-
ra vez que estos profesionales se
retinen para debatir este proble-
ma. Por su parte, Demetrio Casa-
do, secretario ejecutivo del Real
Patronato sobre Discapacidad,
afirmé que «lo importante en las
enfermedades raras no es sélo su
gravedad, sino la carga social y
psicolégica, tanto de enfermos
como de familiares». Para Casa-
do, una enfermedad no identifica-
da provoca angustia y comentd
que, tal y como se hace con las de-
pendencias, se debe llevar a cabo
un tipo de politicas que «intenten
mejorar la calidad de vida de las
familias que van peregrinando de
hospital en hospital hasta llegar a
un diagndstico definitivo».

El presidente de la FEDER,
Moisés Abascal, explicé que en
Europa existen 25 millones de
personas que padecen algin tipo
de patologia que se encuadrada
dentro de las llamadas Enferme-
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dades Raras, enfermedades muy
desconocidas, incluso por parte
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El Real Patronato

de los profesionales. Esto repre-
senta entre el 6 y el 8% de la po-
blacién. Se expuso el como estas
patologias necesitan profesiona-
les que tengan claro la problema-
tica particular, de forma que se
acerquen a la perspectiva concre-
ta del afectado. Se hablé de: La
atencion en Centros o Unidades
especificas, la necesidad de mejo-
rar el nivel de formacién de los
profesionales y coordinacién
asistencial, en el ambito de Cen-
tros y de Comunidades Auténo-
mas, como aspecto muy impor-
tante.

Abarcar mds alld del diag-
noéstico y manejo clinico de estos
pacientes es también un com-
promiso para médicos y otros sa-
nitarios involucrados. Segitin el
doctor Garcia-Fuentes, las pri-
meras reivindicaciones plantea-
das por las Asociaciones de Pa-
cientes con Enfermedades Ra-
ras, fueron las relativas a la falta
de medicamentos como conse-
cuencia de la escasa rentabilidad
para la industria farmacéutica de
las inversiones necesarias para
desarrollarlos. Posteriormente
estas Asociaciones han comen-
zado e reclamar una mayor aten-
cién a sus necesidades asisten-
ciales y socio-sanitarias, cuya co-
bertura requiere una implica-
cién institucional y de los
profesionales relacionados con
la atencidn a estos enfermos.

Informacion y seguimiento
médico

Los pacientes con Enferme-
dades Raras, junto a los proble-
mas especificos de cada enfer-
medad y debido a la propia rare-
za de las mismas, presentan ne-
cesidades que son comunes a
todas ellas. Dichas necesidades
han sido analizadas en un re-
ciente informe editado por el
Instituto de Migraciones y Servi-
cios Sociales, del Ministro de
Trabajo y Asuntos Sociales, rea-
lizado a partir de datos obteni-
dos de padres y cuidadores de
personas afectadas, asociaciones
y profesionales médico-sanita-
rios. Entre dichas necesidades se
destaca el punto de vista asisten-
cial los problemas derivados del
retraso diagnoéstico y los defec-
tos en la informacién y segui-
miento médico. El diagndstico es
la fase mds importante en el pro-
ceso clinico ya que en él se basa

Participantes de una de las
mesas de trabajo

el prondstico y el tratamiento de
la enfermedad. En este contexto,
la busqueda urgente y lo mads
precisa posible de la etiologia es
una responsabilidad que asume
el médico ante su paciente. De
ello, depende la prevencién de
graves complicaciones en algu-
nos enfermos y en todo caso, di-
cha busqueda de diagndstico,
aporta un dato fundamental
para las posibles soluciones.

Otra necesidad que reclaman
las asociaciones de enfermos es
una informacién y seguimiento
de médicos adecuados. Es muy
importante que, una vez obtenido
el diagnostico, éste se transmita a
la familia en una actitud de com-
prension, apoyo y ayuda. En defi-
nitiva, a partir de ese momento, el
médico deberd convertirse en el
asesor que acomparfie y aconseje
al enfermo y a la familia durante
todo el largo proceso.

El reciente Plan de Accién
Comunitaria sobre Enfermeda-
des Poco Comunes del Parlamen-
to Europeo, rompe con la «6ptica
de mercado» con relacion a la Sa-
lud que prevalecia en la Unién
Europea. También se constatd
que los actuales Planes de Estu-
dio de la Licenciatura de Medici-
na elaborados en los afos 80 en
el marco legislativo de la ley de
Reforma Universitaria, no favo-
recen la formacién médica en el
campo de las Enfermedades de
Baja Prevalencia.

Por tltimo, se destaco la ne-
cesidad de desarrollar criterios
de evaluacion de la calidad asis-
tencial que valoraran la dificultad
que entrafia la atencién a estos
enfermos con relacién a incenti-
var este trabajo.

y su labor patrocinadora

DEMETRIO CASADO,
secretario general ejecutivo

lencia en la Edad Pedidtrica nace por iniciativa del Dr. Miguel

Santander.—El Symposium sobre Enfermedades de Baja Preva-

Garcia Fuentes, catedratico de Pediatria de la Universidad
de Cantabria y jefe del Servicio de Pediatria del Hospital Universida-
tio Marqués de Valdecilla. La Secretaria General del Real Patronato
acogié favorablemente la invitacién que le hiciera el Dr. Gar-
cia Fuentes para colaborar en la organizacién del citado Symposium,
en razén de que los objetivos del mismo coinciden plenamente con la
primera de las funciones que su estatuto atribuye al Real Patronato, es
decir, la promocién de aplicaciones de conocimientos cientificos al per-
feccionamiento de las acciones relativas a las discapacidades.

Demetrio Casado, secretario general ejecutivo del Real
Patronato sobre Discapacidad

Para la instrumentacién ad-
ministrativa del proyecto se sus-
cribié un convenio entre la Uni-
versidad de Cantabria y el Real
Patronato, el cual permitird tam-
bién organizar otras actividades
relativas a las enfermedades de
baja prevalencia.

En la organizaciéon del
Symposium se ha contado con
la colaboraciéon de la Federa-
cion Espafiola de Enfermeda-
des Raras (FEDER), la Conse-
jeria de Sanidad, Consumo y
Servicios Sociales del Gobier-
no de Cantabria y el Hospital
Universitario Marqués de Val-
decilla.

Elinterés del Real Patronato
por las enfermedades de baja

prevalencia data prdcticamente
de su fundacién. Mediante el lla-
mado Plan Nacional de Preven-
cién de la Subnormalidad, pro-
movio por la entidad, se ha pro-
piciado la deteccién de algunas
enfermedades de baja prevalen-
cia.

El Premio Reina Sofia de
Prevencion de las Deficiencias
ha sido otorgado en mds de una
ocasion a trabajos concernientes
a esta clase de enfermedades. El
trabajo pretérito del Real Patro-
nato en relacién con las enfer-
medades de baja prevalencia le
ha permitido proponer la incor-
poraciéon de colaboraciones del
méaximo prestigio al programa

del Symposium.
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n el Symposium se llegd a estas con-
Eclusiones, tanto en el ambito de la
«Coordinacion Asistencial», como a
los Problemas psico-sociales y aspectos edu-

cativos, haciendo hincapié en los siguientes
puntos:

Sensibilizacion, formacion e intercambio

e Se considera necesario sensibilizar a la
opinién publica y promover la educacion sa-
nitaria acerca de las enfermedades de baja
prevalencia.

e Se recomienda la incorporacién de los
temas concernientes a las enfermedades de
baja prevalencia en los medios de comuni-
cacion social general destinada a los profe-
sionales de la salud, con especial referencia
a los de atencién primaria.

e Se propugna mejorar la formacion, en
todos sus niveles, de los profesionales de la
salud en las enfermedades de baja prevalen-
cia. Este objetivo implica dinamizar una es-
trategia conducente a que, tanto los alumnos
como los profesionales de la salud reciban
una formacién que muestre la diversidad de
dichas enfermedades y de las necesidades de
los afectados.

e Se valora como muy deseable la crea-
cién de una red de enlace e intercambio so-
bre enfermedades de baja prevalencia en la
edad pediatrica, asi como centros sanitarios
de referencia.

e Se valora también positivamente el in-
tercambio de informacién y formacion entre
los profesionales de los campos psicoeduca-
tivo y psicosocial, con fin de establecer cau-
ces institucionalizados que faciliten la difu-
sion de modelos de intervencidn, recursos,
etc. contrastados y eficaces.

e Se recomienda colaborar al desarrollo
del intercambio de formacién a través del
CISATER, perteneciente al Instituto de Sa-
lud Carlos III, abarcando: Bibliografia y do-
cumentacion, Centros de investigacién y do-
cencia, Servicios asistenciales referenciales,
Organizaciones sociales de y para afectados.

Investigacion y atencién

e Las entidades tienen una gran res-
ponsabilidad en la deteccién del problema
y necesidades de los afectados y en facilitar
soluciones a los afectados y a sus familias.
A su vez, deberdan fomentar el interés por
el conocimiento de estas enfermedades, asi
como propiciar la investigacién en estos
campos.

e Se considera deseable continuar la li-
nea de conocimiento de los problemas im-
plicados por las enfermedades de baja pre-
valencia en Espana a partir del trabajo rea-
lizado por el IMSERSO en 2001.

e Se insta a las Administraciones Puibli-
cas a que institucionalicen la investigacién
sobre enfermedades de baja prevalencia, asi
como a que asuman las necesidades especi-
ficas de asistencia médica, educativa y de
servicios sociales, tanto a nivel nacional

Conclusiones

como comunitario, favoreciendo el desarro-
llo de programas especificos y una atencion
personalizada.

e Se propugna la creacion de equipos
multidisciplinares coordinados para que se
produzca una auténtica transferencia del co-
nocimiento, de las experiencias y del saber
hacer, con el fin de elaborar modelos inte-
grales de intervencién (sanitario, educativo,
psicoldgico, social...).

Cooperacion y promocion

e Las asociaciones, asumiendo el hecho
de que son «muchos pocos», consideran ne-
cesario crear redes de colaboracion entre las
entidades para compartir recursos (huma-
nos, equipamientos, conocimientos de ges-
tién, etc.).

¢ Finalmente, se acuerda la creacion de
una comisién de gestion y seguimiento de
los anteriores objetivos, coordinada por De-
metrio Casado, Secretario general del Real
Patronato sobre Discapacidad, Miguel Gar-
cia Fuentes, Catedratico de Pediatria de la
Universidad de Cantabria y Jefe del Servicio
de Pediatria del Hospital Valdecilla, y Ma-
nuel Posada, director del CISATER, con la
participaciéon de otros expertos necesario
para el fin perseguido.

Simposium
Europeo
Bérgamo

Bérgamo (Italia).—
Organizado por el Instituto
Mario Negri y con la
colaboracién del Instituto
Nacional Carlos III y FEDER
desde Espafia y organismos
AGRENSKA de Suecia, tuvo
lugar en Bérgamo la
presentacion del Programa
Educativo sobre
Enfermedades Raras.

En esta primera reunion se
trat6 la importancia de las
asociaciones en las ER y en
sucesivas reuniones se trataran:
e Prioridades en la
Investigacion y desarrollo de
Medicamentos Huérfanos.

e Metodologia para la
Investigacion clinica en E.R.
e Organizacién y
implementacién de Registros
y Bases de Datos.

e Terapia Génica en E.R.

e (Carga socio-sanitaria en
los pacientes con E.R.

Este proyecto se desarrollara
a lo largo del 2003 en los
distintos paises que
participan.

Proyecto
Nephird

Roma.—Tuvo lugar en
Roma, el pasado 16-17 de
diciembre, 2002, la primera
reunién del Proyecto Red de
Instituciones de Salud
Publica sobre las
Enfermedades Raras
(NEPHIRD). En ella se
trataron temas como los
Estudios epidemiolégicos y
Base de Datos, Portal de
NEPHIRD vy el papel de las
asociaciones de pacientes.

El Proyecto estd dirigido
por la doctora Doménica
Taruscio y en él participan
quince paises europeos,
entre ellos Espafia. Sus
objetivos son: conseguir
involucrar a instituciones
gubernamentales y de Salud
publica con el fin de
optimizar las Politicas de
Salud Piblica con respecto a
las E.R., e identificar sus
actividades en curso de los
paises participantes y
compartir experiencias.



Su turno

a Asociacion de
Lucha Contra la
Distonia en Espa-

na (ALDE), fue consti-
tuida en 1991. Nace fru-
to de las inquietudes de
un grupo de afectados y
familiares que vio la ne-
cesidad e importancia de
crear una asociacion que
promoviera la investiga-
cion y divulgacion de
la enfermedad llamada
Distonia, de la cual en la
actualidad siguen siendo
desconocidos aun mu-
chos aspectos. Por otro
lado se vio que es nece-
sario avanzar en el logro
de objetivos en cuanto a
las distintas vertientes
de la enfermedad: en el
ambito médico, psicolo-
gico, fisico y social, para
alcanzar una mejor cali-
dad de vida de los afec-
tados.

La Distonia es un
trastorno motor cronico

caracterizado por con-
tracciones sostenidas e
involuntarias provocan-
do movimientos anor-

males, y a menudo tor-
siones de las partes del
cuerpo afectadas, que
generalmente son, cue-
llo, parpados, boca, man-
dibula, mano y/o extre-
midades.

Por iltimo desde
ALDE no queremos de-
jar de agradecer a FE-
DER y a los magnificos
profesionales con los
que cuenta, el trabajo
que realizan, y la aporta-
cion que hacen en la ac-
tualidad en beneficio de
todos los afectados por
Enfermedades Raras.

PATRICIA CANO
Trabajadora Social

Noticiario

Zaplana en el Congreso

Medidas en favor de las personas con

discapacidad

Madrid.—EIl ministro de Trabajo y Asuntos Sociales,

Eduardo Zaplana, anuncié el pasado 10 de septiem-
bre, 2002, en el Congreso las prioridades de su Depar-
tamento, que pasan por prestar especial atencioén al
area social con medidas para mejorar la situacién de
discapacitados, mayores, victimas de malos tratos e in-

migrantes.

n una compare-
cencia ante la Co-
mision de Politica

Social y Empleo del Con-
greso de los Diputados,
Zaplana anuncié que la
partida presupuestaria
destinada a Servicios So-
ciales para 2003, que ha
subido un 24,61% en los
ultimos cuatro afios, ten-
dra «un nuevo incremen-
to».

Con motivo del Afio
Europeo de las Personas
con Discapacidad, que se
celebrara en 2003, el mi-
nistro de Trabajo y Asun-
tos Sociales propone cin-
co lineas de accién fun-
damentales para atender
a este colectivo: Elabora-
ciéon del II Plan de Ac-
ciéon para las Personas

con Discapacidad, fo-
mentando la integracion
social de los discapacita-
dos, «especialmente» en
educacién, empleo 'y
atencién socio-sanitaria,
el II Plan de Empleo de
Personas con Discapaci-
dad, que se firmara con el
Comité Espafol de Re-
presentantes de Minus-
véalidos (CERMI), el Plan
Estatal de Accesibilidad,
para eliminar las barre-
ras fisicas, arquitecténi-
cas y de comunicacién. Y
por ultimo, el debate en
el Congreso de la Ley del
Estatuto Patrimonial del
Discapacitado, que ga-
rantizara la cobertura de
las necesidades econémi-
cas de las personas disca-
pacitadas cuando sus

* Zaplana insta a las Autonomias
a mejorar las politicas para

minusvalidos, durante el Ao Europeo .-

Eduardo Zaplana,
Ministro de Trabajo

progenitores hayan fa-
llecido.

Ademas, se creara la
figura del «Patrimonio
protegido del discapaci-
tado».

nun;? 4
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de la Discapacidad, que se celebra en 2003
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En breve, segiin Zaplana

Estatuto Patrimonial del Discapacitado

Madrid.—El ministro de Trabajo y Asuntos Sociales, Eduardo Zaplana, anuncié
el pasado 4 de noviembre, de 2002 que el Gobierno aprobaréd en Consejo de Minis-
tros y remitird al Congreso de los Diputados en breve el nuevo Estatuto Patrimo-
nial del Discapacitado, mientras que, antes de un mes, el Ejecutivo tendra listo el
primer borrador de la nueva Ley de Integracion Social del Minusvalido (LISMI), vi-
gente desde 1982. Segtin explic Zaplana durante su comparecencia en la Comision
de Empleo y Asuntos Sociales del Senado, con el nuevo Estatuto, el Ejecutivo bus-
ca garantizar la cobertura del discapacitado tras la muerte de sus progenitores. (En
el proximo nimero de «Papeles de FEDER» daremos amplia informacion de este
documento, de gran importancia para el colectivo de discapacitados.)

Plan de Accion

Zaplana anuncié también la puesta en marcha, en el primer semestre de
2003, del II Plan de Accidon para Personas con Discapacidad, que busca la in-
tegracion en la sociedad de personas con minusvalia, a través del empleo, la
educacion, la asistencia socio-sanitaria y las nuevas tecnologias.

Conjuntamente, antes de que acabe este afio, se aprobara el Plan Estatal de
Accesibilidad, que contard para 2003 con una dotacién de 17 millones de euros,
en la que participaran también las Comunidades Auténomas y los Ayuntamien-
tos. Finalmente Zaplana se refirié a la aprobacién del IT Plan de Empleo para
discapacitados que pone en marcha el Ejecutivo en colaboracion con el CERMI,
y recordd que incluye la puesta en marcha de la Agencia especial de colocacién
para personas con discapacidad.

Educacion y el CERMI
Constituido el Foro de Atencion Educativa

Madrid.—EIl Ministerio de Edu-
cacion, Cultura y Deporte y el CER-
MI constituyeron el pasado 3 de di-
ciembre de 2002, Dia Internacional
de las Personas con Discapacidad, el
Foro para la Atencién Educativa a
Personas con Discapacidad. El obje-
tivo del Foro es mejorar los plantea-
mientos educativos en la atencion al
alumnado discapacitado y promover
la plena integracién. El Foro para la
Atencion Educativa a Personas con
Discapacidad serd un 6rgano cole-
giado, de caracter consultivo, adscri-

to al Ministerio de Educacién, Cultu-
ra y Deportes.

Facilitar la comunicacion, el inter-
cambio de opciones e informacién
entre el colectivo que representa el
CERMI y el Ministerio de Educa-
cion, recibir informacién sobre pro-
gramas y actividades que lleve a cabo
las administraciones a favor de los
discapacitados y formulara propues-
tas y recomendaciones tendentes a
promover la integracién educativa y
social son algunas de las funciones de
este organismo.

* El CERMI ha hecho
publico su apoyo
y solidaridad
con la propuesta
presentada
por el ministro Zaplana,
en relacion
con la inminente
aprobacion del Estatuto
Patrimonial
del Discapacitado

Aprobada en Consejo
de Ministros

Ley de Cohesion
de Salud

Madrid.—EI Consejo de Mi-
nistros aprobé el pasado 29 de
noviembre de 2002, el proyecto
de Ley de Cohesion y Calidad
del Sistema Nacional de Salud,
cuyo objetivo es mejorar la aten-
cion sanitaria que reciben los
ciudadanos en un sistema de
desigualdades.

El texto define las prestacio-
nes socio-sanitarias que ofrecera
la Sanidad Publica e incluye la
salud mental, los cuidados palia-
tivos de enfermos terminales y la
atenciéon comunitaria entre los
servicios que deben ofrecer los
centros de salud y ambulatorios
de Atencion Primaria.

Esta norma define los dmbi-
tos de colaboracion entre el Es-
tado y las Comunidades Auténo-
mas y su objetivo es garantizar la
coordinaciéon de las administra-
ciones sanitarias «para garanti-
zar la equidad, la calidad y la
participacién social en el Siste-
ma», una vez transferidas total-
mente la gestién de la Sanidad
publica a las Comunidades Aut6-
nomas.



Constituido el Comité Espaiiol

Ano Europeo de las Personas
con Discapacidad

B T

el

Madrid.—EI ministro de Trabajo y Asuntos Sociales, Eduardo Zaplana, presidi6
el pasado 3 de diciembre de 2002 la sesién constitutiva del Comité Espaiiol de Co-
ordinacion del Afio Europeo de las Personas con Discapacidad, que se conmemora
durante el afio 2003. La celebracion del Afio Europeo de las Personas con Discapa-
cidad se decidi6 en el Consejo de la Unidon Europea del 3 de diciembre, lo que ha
permitido a los discapacitados de toda Europa tener la oportunidad de incluir sus
derechos entre las prioridades de la UE y de sus Estados miembros. En julio de 2002
se cred el Comité Espafiol de Coordinacion para el Afio Europeo de las Personas
con Discapacidad, adscrito al Ministerio de Trabajo y Asuntos Sociales, del que for-
man parte en representacion del movimiento asociativo de la discapacidad diez vo-

cales nombrados por el CERML

Objetivos
para el Ano Europeo

Los objetivos del Afio Europeo
de las personas con discapacidad
se centran en:

¢ Sensibilizar a la opinién pu-
blica sobre los derechos de
estas personas.

e Promocionar medidas a fa-
vor de la igualdad de oportu-
nidades.

¢ Intensificar la cooperacion
entre los distintos agentes
implicados: gobiernos, inter-
locutores sociales, ONG’s,
profesionales, sector privado,
personas con discapacidad y
familias.

e Mejorar la comunicacion so-
bre la discapacidad y la pro-
mocion de una imagen positi-
va de estas personas.

e Sensibilizar sobre las multi-
ples formas de discrimina-
cién a las que se enfrentan
estas personas, asi como de la
heterogeneidad de la disca-
pacidad.

e Atender a la concienciacién
sobre el derecho de los ni-
fios y jovenes con discapaci-
dad a la igualdad de ense-
flanza, para mejorar la inte-
gracién de alumnos con ne-
cesidades especiales en los
centros ordinarios o espe-
cializados.

Madrid.—Con motivo del Dia
Internacional de las Personas con
Discapacidad, el CERMI concedi6
los Premios Cermi.es en su prime-
ra edicion. Se trata de un reconoci-
miento a la labor de entidades y
empresas a favor de la participa-
cién y la plena ciudadania de las
personas con discapacidad. Los
primeros se entregaron en el trans-
curso de una ceremonia que se ce-
lebré en Madrid, acto que marcé la
apertura del Afio Europeo de la
Discapacidad, que se celebrard en
2003. En el mismo participaron re-
presentantes del mundo de la poli-
tica, empresa, sindicatos y ONG's.

Entre los asistentes cabe desta-
car al presidente del Senado, Juan
José Lucas; el presidente de la Co-
munidad de Madrid, Alberto Ruiz
Gallardon; la secretaria general de
Asuntos Sociales, Concepcién Dan-
causa; el defensor del pueblo, Enri-
que Mugica; el director general del
IMSERSO, Antonio Lis, entre otros.

Los galardonados con los Pre-
mios Cermi.es 2002 han sido: en al
categoria de Integracion Laboral,
Carrefour Espafia; en Investiga-
cién Social y Cientifica, Bernat So-
ria; en Accion Social y Cultural, la
Direccion General de Costas; en
Medios de Comunicacion, Telecin-
co, y en Institucién, la Fundacién
Victimas del Terrorismo.

FEDER

FEDER
ingresa
enel cg rRmi
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Madrid.—Con fecha 30 de octu-
bre de 2002, el secretario general del
Comité Espafiol de Representantes
de Minusvalidos, Antonio Millan,
comunicaba al presidente de FE-
DER, Moisés Abascal, el acuerdo a
propuesta de la comision de Admi-
sion de nuevos socios, su incopora-
cion como socio ordinario, al CER-
MLI. Propuesta que serd retificada en
Asamblea de representantes del
CERMI Estatal.

Mario Garcia,
elegido nuevo
presidente

del CERMI

Madrid.—FEl Comité Espafiol de

Representantes de Minusvélidos
(CERMI) celebré Asamblea General
el pasado 17 de septiembre de 2002, en
la que fue elegido nuevo presidente
del mismo Mario Garcia, presidente
de COCEMEFE, en sustitucién de Al-
berto Arbide, que ocupaba esa respon-
sabilidad desde la creacion del comité.

El CERMI es la plataforma de re-
presentantes de los mds de tres millo-
nes y medio de personas con discapa-
cidad que residen en Espafia y de sus
familias. Esta constituido por las diez
principales organizaciones estatales de
minusvalidos, varios socios adheridos y
un nutrido grupo de plataformas auto-
nomicas de representantes de minus-
validos, todas las cuales agrupan a su
vez a mas de 2.000 asociaciones y enti-
dades que, representan en su conjunto

a los discapacitados.
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Entrevista

“La atencién a las personas
con enfermedades raras,

objetivo central
del Ministerio”

e Impulso a la investigacion en estas patologias.

e Esta en desarrollo la Orden Ministerial de crea-
cion del Instituto Nacional de Investigacion de
Enfermedades Raras (INIER).

Ana PASTOR,

Ministra de Sanidad y Consumo

Madrid.—

(Entrevista Josg Luis Rivas GuisADO, jefe de Prensa de FE-

DER). La Ministra de Sanidad y Consumo, Ana Pastor, afirmé el pasado
21 de octubre, 2002, en el Senado que las Comunidades Autbnomas
seran el gje de las actuaciones que pondra en marcha su Departamento
para el desarrollo integral del Sistema Nacional de Salud (SNS). Entre es-
tos proyectos la Ministra destaco la presentacion y aprobacion de la Ley
de Calidad y Coordinacion Sanitaria y el Estatuto Marco, el desarrollo de
planes integrales de Salud y la investigacion en enfermedades con ma-
yor prevalencia, como las cardiovasculares y el cancer. Y el compromiso
de su Departamento de crear un Instituto, adscrito al Carlos lll, de In-
vestigacion Basica de Enfermedades Raras. Con este motivo hemos
querido entrevistar a la titular del Departamento para que nos hable de
Sus proyectos a corto y medio plazo:

—¢Cudles son las lineas
maestras de la politica sanita-
ria en el momento actual?

—Como ya he apuntado en
anteriores ocasiones, como las
comparecencias en el Congreso y
Senado, el objetivo central de mi
Departamento es mejorar la aten-
cion sanitaria que reciben los ciu-
dadanos en un Sistema Nacional
de Salud sin desigualdades. La
descentralizacion sanitaria, hecho
que se consumo hace ahora un
ano con la transferencia de las
competencias en materia de ges-
tion sanitaria a las diez comunida-
des dependientes del Insalud, ha-

cla necesaria una norma que es-
tableciera el marco legal para la
modernizacion y evolucion del
sistema sanitario, todo ello bajo
los principios de equidad, calidad
y participacion social y con el ciu-
dadano como eje del sistema. El
proyecto de Ley de Cohesion vy
Calidad del Sistema Nacional de
Salud se puede calificar como la
norma de mas amplio calado en
el ambito sanitario desde la Ley
General de Sanidad de 1986, por
ello esperamos sacarla adelante
con el mayor consenso posible de
todos los grupos politicos, secto-
res implicados y profesionales sa-

nitarios ya que esta norma es una
herramienta imprescindible para
consolidar y desarrollar las mejo-
ras necesarias para nuestro Siste-
ma sanitario.

Programas previstos

—Programas previstos para
los préximos meses.

—Ademas de la aprobacion
de la Ley de Cohesion y Calidad,
para cuya tramitacion parlamen-
taria apuesto por el consenso
con todos los grupos politicos,
esta prevista la creacion de un
sistema de informacion para
todo el Sistema Nacional de Sa-
lud, que permitira la puesta en
marcha de la Tarjeta Sanitaria In-
dividual. Esta tarjeta incluira los
datos basicos de identificacion
del titular y facilitara no sdlo la
circulacion de pacientes por
todo el territorio, sino también
que los servicios de Salud pue-
dan proporcionar en cada caso
la asistencia precisa. Otro de los
proyectos que se pondra en
marcha es la creacion de la
Agencia de Calidad y el Obser-



vatorio, cuyo objetivo es la mejo-
ra continua de la calidad del sis-
tema. También se trabajara en la
potenciacion del Consejo Inter-
territorial y en el establecimiento
de los Servicios de Referencia
del Sistema Nacional de Salud, a
los que podran acceder los ciu-
dadanos de cualquier autonomia
de forma especial para el trata-
miento de las patologias mas
complejas. Esta asistencia corre-
ra a cargo del Estado a través
del presupuesto del Fondo de
Cohesion.

—¢Y respecto al sector far-
macéutico y alimentario?

—En el apartado de Farma-
cia, las actuaciones previstas se
centran en el impulso del uso ra-
cional del medicamento vy la pro-
mocion del mercado de genéri-
cos. En esta area se pueden ci-
tar medidas como el programa
de unidosis en las farmacias,
mediante el cual los ciudadanos
podran adquirir el nUmero exac-
to de dosis necesarias de los an-
tibidticos prescritos por el médi-
CO O la publicacion, a través de
la pagina web del Ministerio, de
las fichas técnicas y los prospec-
tos de los medicamentos autori-
zados.

Otro apartado de gran impor-
tancia es la labor que desempe-
Na la Agencia Espanola de Segu-
ridad Alimentaria, que tiene pre-
vista la creacion de un observa-
torio de la Alimentacion, el cual
fijara las necesidades de informa-
cion y permitira disefar campa-
Nas de divulgacion para elevar el
nivel de conocimiento de los ciu-
dadanos en materia de seguri-
dad alimentaria.

También me gustaria referirme a
los 600.000 profesionales sanita-
rios que trabajan en el Sistema Na-
cional de Salud. El objetivo del Mi-
nisterio de Sanidad es presentar
cuanto antes en el Parlamento el
Estatuto Marco, para cuya aproba-
cion esperamos alcanzar el con-
senso con las Comunidades Auto6-
nomas, sindicatos y organizacio-
nes profesionales.

—Investigacion basica y epi-
demioldgica.

—Por Ultimo, me gustaria re-
ferirme a la investigacion, un
area prioritaria para este Ministe-
rio, que trabajara en la integra-
cion de la investigacion basica,
clinica y epidemiologica y su
traslacion a la practica clinica.
También hay que destacar en
este apartado la puesta en mar-
cha de las redes tematicas de in-
vestigacion cooperativa y cen-
tros asociados, asi como la
apuesta por la investigacion en
enfermedades mas prevalentes y
enfermedades raras.

Proyectos
sobre Enfermedades
Raras

—Concretamente sobre las
Enfermedades Raras, ¢cuales
son los planes y proyectos del
Ministerio de Sanidad?

—lLa atencién a las personas
que padecen Enfermedades Raras
y el impulso a la investigacion en
estas patologias son objetivos
centrales del Ministerio de Sanidad
y Consumo. Por ello, ademas del
Centro de Enfermedades Raras
(CISATER), dependiente del Insti-
tuto de Salud Carlos Ill, se ha cre-

ado el Centro de Investigacion de
Anomalias Congénitas (CIAC), me-
diante convenio con la Universidad
Complutense. Actualmente esta
en desarrollo, a partir de estas es-
tructuras, la Orden Ministerial de
creacion del Instituto Nacional de
Investigacion de Enfermedades
Raras (INIER).

Hay que recordar ademas que
el CISATER es miembro de la Red
Europea para la creacion de un
Banco de ADN en Enfermedades
Raras (proyecto aprobado por el V
Programa Marco de la Unién Euro-
pea) y que el Ministerio de Sani-
dad ha prestado su apoyo a la Red
de Informacion Epidemiologica de
Enfermedades Raras en colabora-
cion con las Comunidades Auto-
nomas.

A todo lo senalado anterior-
mente hay que anadir la constitu-
cion del Comité de Etica de Enfer-
medades Raras, que constituye un
organo de apoyo de gran impor-
tancia.

—Mas de 5.000 patologias
—enfermedades raras— espe-
ran una adecuada atenciéon y
tratamiento, ¢qué puede decir
al respecto?

—Ademas de las actuaciones
sefaladas hay que resaltar el tra-
bajo que desarrolla el CISATER,
donde se opera en la identificacion
de recursos, en su coordinacion
mas efectiva y en el establecimien-
to de adecuadas guias de actua-
cion.

—Dentro de una sociedad
mas participativa hacia la que
nos encaminamos, ;tiene
previsto que las asociaciones
de afectados por enfermeda-
des raras, participen al maxi-
mo nivel posible en éste Insti-
tuto?

—Desde el principio se ha con-
templado su participacion, que
debe ser concretada. Lo que ya es
un hecho es la inclusion de FEDER
—a través de dos representan-
tes— en el mencionado Comité de

Etica. W
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o BT A El SIO informa

sultas

SIO, al servicio de la informacion
a afectados y sus familias

marcha del Servicio de Infor-
macion y Orientacion (SIO, en adelan-
te) fue ofrecer toda la informacién po-
sible a todas aquellas familias y perso-
nas que, estando afectadas de una pa-
tologia poco comun, no contasen con
ninguna referencia, ni con una asocia-
cion especifica en donde poder conse-
guirla.

Entre otras tareas, las asociaciones
proporcionan informacién de todo
tipo (clinica, social, psicoldgica, labo-
ral...) a las personas afectadas y sus fa-
milias, siendo igualmente un lugar de
encuentro de las mismas, un sitio don-
de pueden ponerse en contacto y com-
partir toda la experiencia que supone
tener una patologia poco comtn o te-
ner un familiar afectado.

EI1 SIO pretendia actuar con aquellas
personas y/o familias que no tuviesen
una asociacion de referencia a la que
acudir, como si lo fuese; el SIO se plan-
te6 dos grandes objetivos por tanto:

no de los objetivos que se mar-
c6 FEDER con la puesta en

B Ofrecer toda la informacién dis-
ponible sobre las diferentes patolo-
gias.

M Posibilitar el contacto entre per-
sonas afectados y/o sus familias.

En este segundo objetivo es en el
que nos centraremos, ya que, desde
sus comienzos, el SIO ha hecho posi-
ble multitud de contactos, lo que ha
producido, después de mas de dos
afios de funcionamiento la creacién
de mas de 8 grupos de contacto de
una patologia determinada (por
ejemplo: Sindrome de Behcet, Insom-
nio Familiar Fatal...) y, como culmina-
ciéon de ese proceso, la orientacién y
seguimiento en la creacion de asocia-
ciones de familias y personas afecta-
das.

En base a todo lo anterior, y a
modo de resumen, el camino légico
que seguiria una persona que nos con-
sulta, y que no tiene asociacién de re-
ferencia, seria el siguiente:

B Contacto con otras
afectadas y/o familiares.

B Pertenencia a un grupo estable
de contacto e intercambio de informa-
cién.

M Pertenencia a una asociacion le-
galmente establecida.

personas

De esta forma estariamos posibili-
tando, y haciendo realidad, uno de los

grandes objetivos de FEDER: que las
propias personas afectadas y/o sus fa-
milias se unan, tanto para reivindicar
sus derechos, como para defenderlos y
acoger a otras personas y/o familias en
la misma situacién, de forma que sean
ellos los motores y los protagonistas
en la evolucién del conocimiento de su
patologia, asi como en la evoluciéon de
la atencion integral de las personas
afectadas por patologias poco comu-
nes.

El pasado dia 19 de octubre se
constituyd la Asociacién Espafiola de
Paraparesia Espdstica Familiar, pato-
logia también denominada Sindrome
de Strumpell-Lorrain; la constituciéon
de la misma fue la culminacién de un
esfuerzo conjunto de familiares, afec-
tados y profesionales, entre los que es-
tan profesionales de FEDER, tanto
adscritos a SIO como a otro departa-
mento de la Federacion.

En dicha reunidn se invitd a perso-
nal de FEDER, desarrollindose en
una mafiana en las instalaciones de
ADAC (Asociacion de Deficiencias de
Crecimiento y Desarrollo), local en el
que se ubica FEDER.

Durante toda la mafiana hubo un
intercambio muy enriquecedor de ex-
periencias, ideas, ilusiones y, por qué
no decirlo, decepciones que los miem-
bros habfan vivido en muchas ocasio-
nes, pero sobre todo se hablé de futu-
ro y de trabajo, de organizarse para
conseguir unos objetivos que se con-
sensuaron.

Desde estas lineas, nos gustaria fe-
licitar a los miembros fundadores de
esta asociacion, agradecerles su defe-
rencia al invitar a FEDER a su prime-
ra reunion y, aunque ellos ya lo saben,
ofrecerles desde la Federacion todo el
apoyo que necesiten y esté en nuestras
manos darles.
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Familiar Fatal,
enfermedad
prionica

Sevilla (M." DEL MAR BARQUIN y
NELLY TORAL, trabajadoras sociales).—
Desde el SIO agradecemos la oportuni-
dad que nos brindan nuestros compaiie-
ros de «PAPELES DE FEDER> de facilitar
la comunicacion entre personas afecta-
das por enfermedades especialmente
poco frecuentes. Asi, en cada nimero de
nuestra Revista informaremos de una de
estas enfermedades que no cuentan con
una asociacion de pacientes en nuestro
pais.

En esta ocasién nos referimos al In-
somnio Familiar Fatal, una enfermedad
priénica hereditaria que se caracteriza
por un insomnio progresivo. Son tres las
familias espafiolas afectadas por esta en-
fermedad a las que, hasta ahora, hemos
facilitado informacién y contacto.

Creemos firmemente en la necesidad
de ir creando redes de pacientes de en-
fermedades raras y esperamos que estas
lineas sirvan para que todas aquellos lec-
tores que conozcan a personas que vivan
con esta enfermedad les hagan llegar los
datos de este Servicio.

Servicio de Informacion y Orientacion

Enrique Marco Dorta, 6 ® 41018 Sevilla
e Teléfono: 902181725 e Fax: 954989893
¢ E-mail: info@minoritarias.org
e www.minoritarias.org

Para mas informacion:
CISATER. http://cisat.isciii.es/er
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A principios de los afos 80, en los Estados Unidos de América
(EE.UU.), se desarrolla la primera regulacion sobre
medicamentos huérfanos del mundo. Esta terminologia surge
de la reivindicacidon que se venia realizando desde las
organizaciones de enfermos y familiares de afectados por
enfermedades de baja prevalencia, que consistia en las
carencias que estas enfermedades soportaban al no ser
rentables para la industria farmacéutica, ya que el coste de
poner en el mercado un nuevo farmaco estaba por encima de
los potenciales beneficios en varios 6rdenes de magnitud.

CISATER
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| mismo tiempo la revista Journal
Aof Rare Diseases aparecia para

plantear en el mundo médico las
dificultades de este grupo de enferme-
dades en varios frentes: asistencial, in-
vestigacion y social. La causa que se ex-
ponia como comun a todo este conjunto
de patologias no relacionadas entre si
era su baja frecuencia.

Retrasos diagnésticos contabilizados
en afos, no tolerados en patologias fre-
cuentes, desconocimiento médico de la
evolucion, dificultad para probar hipotesis
por falta de poder juntar a los pacientes
en un solo centro, eran y siguen siendo,
entre otras, las claves que hacian nacer el
concepto inglés de Rare Diseases, que en
otros paises se ha llamado enfermedades
huérfanas y en Espafia después de un gran
consenso entre sociedades cientificas y
afectados se les denomina Enfermedades
Raras (ER), si bien otros términos como el
de infrecuentes, minoritarias, poco comu-

nes o de baja prevalencia definen el pro-
blema de igual manera.

La mayoria de los paises occidentales de
nuestro entorno han desarrollado planes
de accién para ayudar a estos enfermos.
Por ejemplo, Francia ha desarrollado un
gran sistema de informacién, que Illeva mas
de 9 aflos en funcionamiento y que es reco-
nocido mundialmente. Dinamarca, Suecia,
Italia e Inglaterra han creado centros de en-
fermedades raras con sistemas de informa-
cién en sus propias lenguas nativas.

Papel de las organizaciones

Las organizaciones de enfermos han ju-
gado un papel importante en el desarrollo
de acciones orientadas a la mejora asisten-
cial y de investigacion de las ER. Asi la Na-
tional Organization for Rare Diseases
(NORD) fue la primera en el mundo que co-
menzo a trabajar en este area. A NORD le
siguio la European Union Organization for
Rare Disorders (EURORDIS) que constituye
la mayor federacion de federaciones de pa-
ises de la UE. La Federacion Espariola de En-
fermedades Raras (FEDER) forma parte de
EURORDIS y esta a su vez constituida por
cerca de 50 asociaciones espaiolas de dife-
rentes patologias, todas ellas poco frecuen-
tes. Gracias a las presiones de EURORDIS en
el Parlamento Europeo se han aprobado
planes y reglamentos, en los ultimos afos,
de enorme importancia para el desarrollo
de redes de investigadores y la promocion
del conocimiento y la investigacién de estas
enfermedades. De entre ellos cabe destacar
el Plan de Accion de la Unién Europea para
las Enfermedades poco Comunes, que data
de 1999 y cuyo periodo de vigencia se ex-
tiende hasta el 2003. Hasta ahora se han
aprobado 28 proyectos en tres convocato-
rias publicadas desde este plan de accion
(7). Al mismo tiempo, en el ailo 2000 apa-
reci6 el reglamento de medicamentos
huérfanos dirigido desde la Agencia Euro-
pea del Medicamento (EMEA) que en su
primer afio de vigencia ha aceptado 78
nuevos farmacos para su investigacion
como medicamentos huérfanos.

Espafia se sumé desde el primer mo-

FEDER

mento a la iniciativa de la UE enviando re-
presentantes al comité que supervisaba la
convocatoria del Plan de Accién. Mas de
10 grupos diferentes de investigadores es-
pafoles estan asociados a los proyectos ya
aprobados, entre ellos el CISATER, perte-
neciente al Instituto de Salud Carlos III.

La definicién de ER no ha sido unifor-
me en los diferentes paises que han deci-
dido invertir esfuerzos en la investigacién
cientifica. Estados Unidos fijo el concepto
para todas aquellas enfermedades cuya
prevalencia anual era inferior a 200.000
enfermos en todo su territorio (aproxima-
damente 7,5 /10.000).

Desarrollo de la investigacion

Australia lo fijo en 1 por cada 10.000 y
Japén en 4 casos por cada 10.000 habitan-
tes. En Europay en el ambito de la UE se ha
fijado la cifra de 5 casos por cada 10.000 ha-
bitantes como punto de corte para el acce-
so a proyectos dentro del marco del plan de
acciébn o para aceptar un medicamento
como huérfano por parte de la EMEA para
una enfermedad concreta. Debido a la difi-
cultad de aplicar esta cifra por la falta de in-
formacion existente en la mayoria de las
enfermedades, la EMEA reunié a un grupo
de epidemidlogos y responsables de siste-
mas de informacion en ER europeos para
que desarrollaran unas guias de aplicacién
de este concepto, en los diferentes supues-
tos (enfermedades muy raras, enfermeda-
des mas frecuentes alejadas del punto de
corte de la definicion de la UE y enferme-
dades cercanas al punto de corte de 5 casos
/10.000). Este informe, al cual se contribuyd
desde nuestra experiencia formando parte
del comité de expertos que elaboré el do-
cumento, es de obligada lectura para la
presentacion de una propuesta para desig-
nacién de un nuevo medicamento huérfa-
no. Sin embargo, este documento mas alla
de tener esta aplicacion practica comenta-
da, pone en evidencia la debilidad de la de-
finicion y la dificultad, en muchos de los ca-
sos, de conseguir encuadrar con la informa-
cion existente una enfermedad concreta
bajo la denominacion de ER.

Ademads, también pone en evidencia,
como la falta de informacion valida dificul-
ta, 0 quiza es una de las grandes lagunas de
estas enfermedades, el desarrollo de una in-
vestigacion de calidad (no se conoce dénde
estan los pacientes, si existen registros, cen-
tros de referencia, médicos e investigadores
encargados del sequimiento ni la investiga-
cion realizada en las mismas, etc.). Por todo
ello, el futuro plan de Salud Publica de la UE
contempla la inclusién de las ER como algo
prioritario dentro de sus acciones. Las lagu-
nas en el conocimiento epidemiolégico difi-
cultan enormemente un profundo analisis
de los determinantes de las mismas, de ma-
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nera que en ocasiones se cae en tépicos
como el siguiente: «Las enfermedades raras
son mas de 5.000 y mas del 80% de las mis-
mas son de origen genético.»

Nadie ha contado las enfermedades y
las listas mas grandes son las que se en-
cuentran en la pagina de la NORD o del
propio NIH. En ninguna de ellas se superan
las 1.500 enfermedades. En muchas ocasio-
nes la base de datos del OMIM (OnLine

Mendelian Inheritance in Man), que contie-
ne mas de 5.000 defectos genéticos no
siempre asociados a un fenotipo, se iguala
al concepto de ER, si bien, nosotros estamos
en contra de esta falsa identificacion por-
que aunque no existe una buena clasifica-
cion de las ER, sin embargo existen enfer-
medades infecciosas, toxicoldgicas, autoin-
munes y canceres poco frecuentes a las que
todavia hoy no se les puede atribuir un fac-

tor genético causal. Por el contrario las en-
fermedades metabdlicas, algunas de las
neurolégicas e inmunodeficiencias, entre
otras muchas, si parecen tener genes aso-
ciados con riesgos atribuibles mas o menos
elevados.

La literatura cientifica esta llena de
descripciones de algunas de estas enfer-
medades, pero pocos articulos encaran el
conjunto del problema. B

El CISATER del Institute Carles [

do en su estructura un nuevo centro

llamado CISATER, entre cuyas funcio-
nes se encuentra la de desarrollar un pro-
grama de investigacion sobre ER.

El CISATER edit6 en diciembre de 2000
la primera péagina en internet sobre ER en
espaiol, conteniendo cerca de 800 des-
cripciones de enfermedades, datos sobre
prestaciones sociosanitarias, informacion
de caracter general de la UE sobre el pro-
blema y enlaces con los recursos existentes
en el mundo. El objetivo principal es facili-
tar informacion a familiares y médicos
para poder en un primer momento reco-
nocer una enfermedad y a su vez orientar
al paciente hacia asociaciones especificas.
El sistema no esta concluido, ya que se esta
trabajando y actualizando continuamen-
te, incorporando mas cantidad de infor-
macion Gtil tanto a pacientes como a pro-
fesionales de todos los niveles e identifi-
cando centros de referencia y expertos en
las diversas enfermedades.

Una de las primeras aportaciones del Cl-
SATER a este problema en Espafia ha sido la
participacién conjuntamente con el IMSER-
SOy la FEDER en un proyecto titulado «Ne-
cesidades Extras de las Enfermedades Ra-

EI Instituto de Salud Carlos Ill ha inclui-

ras». Este proyecto, ya finalizado, ha plas-
mado en un libro editado por el IMSERSO
toda la informacién necesaria para abordar
y establecer prioridades en los problemas
de estos enfermos. La investigacion ha sido
llevada a cabo usando una metodologia
cualitativa lo que no nos ha permitido
cuantificar el tamario del problema.

Los aspectos éticos son una parte im-
portante de todo proyecto de investiga-
cién en la que se trabaja con seres huma-
nos y/o materiales biolégicos procedentes
de éstos. La investigacion en ER debe es-
tar garantizada de forma especialmente
cuidadosa tanto por su caracter de baja
frecuencia que les hace vulnerables a la
identificacion mas allad de sus intereses,
como por la carga genética de muchas de
ellas que suponen un estigma potencial
cuya confidencialidad debe respetarse en
todo momento. Existen muchas normas y
leyes que protegen este tipo de informa-
cion y este proyecto garantizara al maxi-
mo estos aspectos siguiendo las leyes de
obligado cumplimiento y las normas de
naturaleza ética asumidas en foros inter-
nacionales. Uno de los problemas que
presenta la investigacion en ER es la difi-
cultad de disponer de un numero de

muestras suficiente como para poder lle-
var a cabo estudios y que puedan ser re-
presentativos de la poblacion. Ante pro-
blemas de este tipo organizaciones
como los CDC, NIH, IARC iniciaron pro-
gramas dirigidos a la creacion de bancos
de colecciones de muestras de investiga-
dores de la propia institucién o de inves-
tigadores externos y al desarrollo de re-
des cooperativas conectadas por inter-
net con el fin de disponer de registros de
los recursos existentes sobre material de
este tipo y proporcionar muestras a los
investigadores que pudieran requerirlo
previa evaluacién cientifica y ética de los
proyectos.

Plam de Aceion de la UE

bre Enfermedades Raras de la

Unién Europea finalizara pronto al
entrar en vigor el nuevo programa de
salud publica para los proximos 6 afios.
En total se han presentado cerca de 100
proyectos de los que 27 han sido apro-
bados, aunque todavia hay que cerrar la
decisién sobre algunos que pueden ha-
cer cambiar las cifras. No se ha realizado
una evaluacién de la eficacia de este
plan europeo, pero si parece que ha te-
nido importantes efectos en algunos pa-
ises, entre ellos el nuestro. Existen varios
grupos implicados en los diferentes pro-
yectos aprobados y uno de ellos esta co-
ordinado por un grupo espafol del Hos-
pital Clinic de Barcelona. Queda por ver
los resultados a largo plazo de esta in-
version. Una iniciativa positiva fue la lla-
mada IDA-EUPHIN, que respondia a las
palabras «Intercambio de Datos entre
Administraciones-Red de Informacion
de Salud Publica de la Unién Europea.
Desconocemos los motivos por los que
esta iniciativa no ha seguido su curso.
Desde nuestra opinién era la forma de
juntar todas las acciones desarrolladas y
coordinarlas entre si. Por el momento

Por otra parte el Plan de Accién so-

parece que la UE abandoné esta idea
inicial.

Consideramos que la creacion de
bancos de muestras y datos y su integra-
cion en redes, respaldadas por institu-
ciones acreditadas y apoyadas en los
medios de comunicaciéon que ofrece In-
ternet, es un elemento clave en el des-
arrollo de este tipo de investigacion y
permitird la ampliaciéon a otras redes de
cooperacion internacional.

Como puede deducirse el enfoque
de las enfermedades raras en Espaia es
relativamente joven. La organizacién
de un centro en el marco del ISCIII data
de este mismo afio (2002) y la aparicion
de este concepto en el marco de las
prioridades de investigacion de agen-
cias de investigacion, como el FIS, tam-
bién data de finales del afo 2001. La
creacion de una red epidemioldgica es-
pecifica para cubrir el trabajo del Pro-
grama de Investigacion sobre Enferme-
dades Raras (PNIER) es algo necesario y
pertinente, toda vez que la responsabi-
lidad de la investigacion epidemioloégi-
ca recae en las Consejerias de Salud de
las CC.AA., que llevan afios trabajando
en los sistemas de informacion sanita-

(Para mas informacion: www.cisat.isciii.es/er).
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ria. Si bien una red bajo el nombre de
ER no ha existido hasta ahora, si lo ha
hecho bajo otros trabajos de colabora-
cion entre administraciones sanitarias
para otros temas epidemiolégicos como
informacién sobre enfermedades infec-
ciosas, ambientales y cancer en particu-
lar. Por ello la experiencia de colaborar
y trabajar en red existe y s6lo es nece-
sario aplicarla a este problema emer-
gente de las ER, matizando en cada
CC.AA. el enfoque mas apropiado para
los fines que se persiguen desde el con-
junto del Programa de Investigacion so-
bre Enfermedades Raras, que lleva a
cabo el CISATER.

La importancia de manejar la infor-
macién que nos proporcionan algunos
de los sistemas de informacién ya exis-
tentes en las diversas administraciones
autondmicas y estatal, nos va a permi-
tir enfocar ciertos problemas relativos
a mortalidad evitable, nUmero de en-
fermos ingresados y su distribucion
temporal y geografica, asi como toda
una diversidad de orientaciones rela-
cionadas con los estudios epidemiolo6-
gicos descriptivos y generadores de hi-
potesis. B




Causa de los ¢ eiectios congénitos

en [Espane

a causa del 55% de los defectos con-
Lgénitos registrados en Espafa por el

Estudio Colaborativo Espafol de Mal-
formaciones Congénitas (ECEMC) se des-
conoce. Las anomalias o defectos congé-
nitos son alteraciones fisicas (en distinta
forma, tamafo y localizacién) de las dife-
rentes partes del cuerpo, que producen
problemas funcionales, psiquicos o senso-
riales.

La doctora M.? Luisa Martinez-Frias,
directora del Centro de Investigacién so-
bre Anomalias Congénitas del Instituto
Carlos Il (CIAC) y fundadora del ECEMC,
afirmé a la prensa que estas anomalias
son poco frecuentes, por lo que es preciso
acumular informacién sobre nifos afecta-
dos para poder determinar el origen. Es-
tas afirmaciones las hizo en las «Jornadas
sobre Anomalias Congénitas, tipos, cau-
sas y posibles medidas preventivas», cele-
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bradas el pasado 26 de septiembre, 2002,
en la Escuela Nacional de Sanidad, en Ma-
drid, sefalé que el nuevo centro del Car-
los 1l permitira a su grupo seguir investi-
gando las causas de los defectos congéni-
tos, ademas de difundir sus conocimien-
tos tanto a médicos como a la poblacién
general.

Malformaciones fisicas

Las malformaciones fisicas se detec-
tan, por lo general, en los primeros dias
de vida, mientras que las funcionales, psi-
quicas y sensoriales, se observan en perio-
dos posteriores de la vida. En todo el
mundo los problemas de origen psiquico
son los mas frecuentes, aunque en nues-
tro pais son los caridiovasculares los mas
numerosos, seguidos de los osteomuscu-
lares. «En general, la mayoria de las mal-
formaciones fisicas graves, que no causan

DRA. TERESA ESPANOL

la muerte de los nifios, implican diferen-
tes grados de discapacidad. Pero quiza
sean las psiquicas y sensoriales las que
mayor discapacidad generen», sefiald la
doctora Martinez-Frias.

En estos casos, como en otros muchos,
la prevencion juega un papel de primer or-
den. Asi, las medidas preventivas, concre-
tamente entre las mujeres, son extrema-
damente necesarias, segun ella, «para po-
der ponerlas en practica antes de quedar-
se embarazadas. Esta seria una prevencion
primaria». Una vez diagnosticada la alte-
racion, hay que tratar de disminuir su im-
pacto o «interrumpir la gestacion tras un
diagnéstico prenatal de la anomalia».

La profesora Martinez-Frias apuntd
un tercer grado de prevencién mas social
que consistiria «en la incorporacién social
de las personas afectadas, procurando
que tengan la maxima calidad de vida». &

deficienCiasioiimaias
0S €rrores congenitos

Inmunologia del Hospital Vall d’"Hebrén (Barcelona)

son defectos de la respuesta inmuno-

l6gica producidos por errores congé-
nitos, y a menudo hereditarios, de algu-
nos de los mecanismos necesarios para,
entre otras funciones, responder a las
agresiones de los agentes infecciosos.
Como consecuencia los enfermos no son
capaces de producir anticuerpos ( inmu-
noglobulinas) o activar las células para lu-
char contra los virus y asi, presentan in-
fecciones de repeticion , en ocasiones de
gran severidad, y otras complicaciones
como son los procesos autoinmunes y tu-
morales.

La descripcion clinico-inmunolégica
de las IDP mas frecuentes es relativa-
mente reciente en la historia de la Medi-
cina, pero sobre todo son muy recientes
los conocimientos sobre los defectos mo-
leculares responsables de estas enferme-
dades y el tipo de herencia de algunas
de ellas. En los ultimos 10 afios los avan-
ces en las técnicas de genética molecular
han hecho posible que se conozcan en la
actualidad alrededor de 90 genes, cuyas
mutaciones son las responsables del mal
funcionamiento de alguno de los meca-
nismos implicados de la respuesta inmu-
ne.

Las Inmunodeficiencias primarias (IDP)

Haspital

e

Vall d'Hebron

e

Los conocimientos actuales y los test
de laboratorio utilizados, nos permiten
realizar un diagnéstico precoz y preciso,
lo cual es esencial para indicar el trata-
miento substitutivo adecuado y evitar asi
las enfermedades infecciosas y sus secue-
las, y llevar una vida normal.

Para ello la sospecha diagnéstica de
una u otra forma de IDP, es el primer paso.

En muchos Hospitales de nuestro pais
se diagnostican y tratan un numero im-

portante de IDP de diferente severidad (el
Registro Espafiol tiene ya mas de 2.000
casos bien identificados). En algunos ca-
sos se deben estudiar y tratar en Centros
de referencia.

Como ejemplos de la diversidad de
las IDP, tanto desde el punto de vista
del pronéstico, como del tratamiento
necesario y el tipo de herencia que pre-
sentan, se han escogido las siguientes
IDP:

FEDER



Cstel0S v proyectos

Combinada
1/75.000

Infecciones severas
retraso crecimiento

I.D. Severa
1/100.000

Infecciones bacterianas
repetidas y severas

Déficit de IgA

Incidencia:

Agammaglobulinemia
1/1.000

Manifestaciones clinicas: Poco severas, mayor

inciencia de alergias

No G. Globulina e.v.
(en la mayoria de los casos)

Tratamiento G.G./antibioticos: Transplante de M. 6sea

Antibioticos

Mutaciones en diversas

Defecto genético:
moléculas de los linfocitos T

Mutaciones en una proteina
de los linfocitos B

Herencia: Desconocida Ligada al cromosoma X Ligadas al cromosoma X

(algunos casos familiares)

y otras autosdmicas recesivas

En las IDP con una herencia conoci-
da y los estudios moleculares reali-
zados, es factible el consejo genético

y diagnéstico prenatal. Y esperamos
que en pocos afos se puedan reali-
zar tratamientos definitivos mediante

Calnkes maame v Ssu uso

terapeutico, = eie

terapia génica, substituyendo los ge-
nes defectuosos en los casos adecua-
dos. H

La ciencia se basa en hechos, en datos objetivos que pueden medirse y contrastarse. La opinion
que la sociedad tiene de los avances cientificos, sin embargo, se encuentra en ocasiones
altamente influida por creencias morales y religiosas y por ideologias politicas. Por eso en
ocasiones surgen conflictos entre la ciencia y la sociedad, normalmente debidos a una falta de
comunicacion, pero a veces azuzados por intereses gregarios, confesionales o partidistas, en
cualquier caso ajenos a la naturaleza del debate y al sentir mayoritario de la sociedad. En tanto
en cuanto la ciencia es parte de la sociedad y trata de resolver los problemas que a ésta le
atanen, es importante analizar y separar con cuidado los hechos objetivos relacionados con un
tema cientifico de los intereses meramente ideolégicos. Tema este que recogemos de las paginas
de «El Pais», y que firma Juan CARLOS IzrisUA, director del Laboratorio de Expresion Genética del
Instituto Salk de Estudios Biolégicos de La Jolla, (California, Estados Unidos).

n hecho indiscutible es que los
Uavances cientificos de los ultimos
dos siglos han tenido como conse-
cuencia un avance espectacular en el co-
nocimiento de nosotros mismos y de
nuestro entorno, que ha conducido a
una mejora sustancial de la calidad de
vida de los seres humanos. Este conoci-
miento ha sido aplicado en numerosas
ocasiones para mejorar nuestras condi-
ciones de vida y, en particular, para com-
batir las enfermedades que padecemos.
Otro hecho reconocido (a la vez que
preocupante) es que las grandes revolu-
ciones cientificas se han enfrentado ge-
neralmente con la opinion establecida.
Esto ha supuesto desde la incomprension
y marginacién de los avances hasta la
condena e incluso ejecucioén de los cienti-
ficos 'subversivos', dependiendo del gra-
do de libre pensamiento de la sociedad
en cuestion. Ejemplos que estan en la
mente de todos son los de Galileo, Dar-
win o Servet, por citar casos extremos,
pero también las polémicas creadas tras
el nacimiento de la ingenieria genética o
de la reproduccién asistida humana,

como casos mas cercanos al tema que nos
ocupa.

Revolucion biomédica

La revolucion biomédica que le esta
tocando vivir a la sociedad actual no es
otra que la de la utilizacién de células ma-
dre como posible tratamiento de enfer-
medades humanas. Los datos objetivos de
que disponemos indican que aun estamos
lejos de un escenario idilico en que enfer-
medades como la de Parkinson, la diabe-
tes, el cancer, la esclerosis multiple o la in-
suficiencia cardiaca se conviertan en un
mal recuerdo de nuestros antepasados,
como las epidemias de peste o la viruela.
Pero estos datos también nos muestran
que no estamos desencaminados: que es-
tas técnicas funcionan para curar animales
de laboratorio y que los primeros resulta-
dos obtenidos con células humanas (au-
que todavia bastante preliminares) apun-
tan a que podrian ser utilizadas con éxito
en pacientes.

La enorme promesa que encierran las
células madre embrionarias hace que el
avance en este tipo de investigaciones sea
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imparable. Y éste es otro hecho incontes-
table. Basta mirar a nuestro alrededor
para darse cuenta de que algunos de los
paises mas avanzados cientificamente de
nuestro entorno, como el Reino Unido y
Suecia, no s6lo permiten estas investiga-
ciones, sino que las estan fomentando de
forma especial. A ellos se ha unido recien-
temente el Estado lider de la ciencia esta-
dounidense, California, y es previsible que
lo hagan en breve otros estados y nacio-
nes con vision de futuro.

Frente a estos hechos incontestables,
el Gobierno espaiol ha manifestado su
intencién de prohibir la investigacion en
células madre embrionarias. Los argu-
mentos utilizados, en lugar de estar fun-
damentados en hechos objetivos, ya sean
cientificos o éticos, son meramente ideo-
l6gicos, cuando no erréneos o sencilla-
mente falsos. Como botéon de muestra
baste recordar algunas de las recientes
declaraciones de nuestros gobernantes
refiriéndose a la irresponsabilidad y a los
riesgos de permitir destruir vidas huma-
nas para investigacion. Con ello se inten-
ta confundir la destruccién de un feto im-




plantado en el seno materno con la utili-
zacion de embriones que, en cualquier
caso, van a ser eliminados.

Puesto que se esta pidiendo que se
permita investigar con embriones que
nunca van a ser implantados, y que, por
tanto, nunca van a continuar su desarro-
llo vital, uno se pregunta qué vida estan
intentado proteger de esta forma nues-
tros gobernantes. B

Atgmativas.
a 12 [MesiIgacion

tro argumento utilizado es pro-
O poner que existen alternativas a

la investigacién en células ma-
dre embrionarias, y se citan las células
madre adultas, cuando los propios
cientificos que trabajan exclusivamen-
te en células madre adultas han sido
los primeros en proponer que ambos
tipos de investigacion han de desarro-
[larse paralelamente.

En el estado actual de nuestro co-
nocimiento, proponer que se abando-
ne la investigacién en células madre
embrionarias a favor de las adultas su-
pone un elevado grado de irresponsa-
bilidad para los millones de pacientes
que podrian beneficiarse de estas téc-
nicas, maxime cuando en estos mo-
mentos los principales esfuerzos que
se estadn realizando en el campo de las
células madre adultas se dirigen a de-
mostrar su existencia.

Algunos miembros del Gobierno
han argumentado que la investigacién
sobre células madre embrionarias no
se debe ni plantear, ya que no existe
consenso entre los cientificos sobre su
utilidad. Esto es sencillamente falso, a
la par que cinico. En la historia de la
ciencia no se recuerda ninguna otra
polémica en la que la voz de los cien-
tificos se haya alzado de forma tan
unanime y rotunda para pedir el apo-
yo publico. Cientos de cartas, mani-
fiestos y peticiones han sido enviadas
a los gobernantes de multitud de pai-
ses (Espafa incluida) suscritas por los
cientificos mas destacados de los mis-
mos, pidiendo que se fomente la in-
vestigacién sobre células madre em-
brionarias humanas.

La responsabilidad del cientifico es
hacia la ciencia y hacia la sociedad,
respaldando siempre su actividad con
datos objetivos y contrastables. La res-
ponsabilidad de nuestros gobernantes
incluye la gestién y reparto de los re-
cursos de forma equitativa y eficaz
para que estas actividades (como cual-
quiera otra de nuestra esfera cotidia-

na) se puedan llevar a cabo y reviertan
en el beneficio general de la sociedad.
En el caso concreto de la gestion y pro-
mocion de la ciencia en Espafia, es evi-
dente que los diferentes gobiernos
han suspendido la asignatura de la po-
litica cientifica. La ciencia espafiola
presenta un atraso secular, y Unica-
mente gracias al esfuerzo individual
de cientificos excepcionales se ha con-
seguido situar a Espafia de forma pun-
tual en el mapa cientifico internacio-
nal.

Nuestros representantes politicos
se enfrentan en estos momentos a un
inmejorable cimulo de circunstancias
para hacer que la ciencia espafiola dé
un salto cualitativo. Por un lado, las
células madre representan la revolu-
cién biomédica de este siglo, a la que
tarde o temprano tendremos que
unirnos. Por otra, Espafna cuenta con
una generacién de cientificos ex-
traordinariamente preparados, que
estan esperando una oportunidad
para abordar con garantias de éxito
este tipo de investigaciones, tanto
desde el punto de vista basico como
aplicado.

Dar un paso de esta magnitud es
indudablemente complejo y requiere
una clara visién de futuro, una decidi-
da voluntad politica y una gran dosis
de coraje, o, en palabras de Jonas Salk
(creador de la vacuna de la polio, que
ha salvado millones de vidas huma-
nas), «la esperanza de erradicar la en-
fermedad yace en los suenos, en la
imaginaciéon y en la valentia de aque-
llos que se atreven a convertir los sue-
fos en realidad».

Corresponde ahora a nuestros re-
presentantes politicos, basdndose en
hechos objetivos, apoyar de manera
responsable la investigacion en células
madre embrionarias humanas y dejar
de utilizarlas, basdndose en creencias
morales y religiosas, como arma arro-
jadiza entre las diferentes ideologias
politicas. |
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U= moratoria en
PYfinanclacion
sobre Galulas
maglte

ruselas.—La Union Europea no finan-
Bciaré proyecto alguno que incluya cé-

lulas madre hasta, al menos, finales
del presente afo. El Consejo de Ministros
ha llegado a un acuerdo sobre el VI Pro-
grama-marco de Investigacion y Desarrollo
Tecnoldgico (2002-2006), que incluye esta
moratoria. El comisario europeo de Inves-
tigacion, Philippe Busquin, ha confirmado
la aprobacién de este programa, dotado
con 17.500 millones de euros, y los seis
programas especificos de acompafamien-
to. Todos los paises de la UE estan de
acuerdo en aprobar una moratoria hasta
finales de este afio para la financiacién de
proyectos con células madre, dado que su
uso no estd autorizado en todos los esta-
dos de la Unién. No obstante, se autoriza
la financiacion de investigaciones con cé-
lulas madre que estén guardadas en ban-
cos de células, sobre las que por lo tanto
existe un control. B

B La Junta de Andalucia
promovera la
investigacion con células
embrionarias, siendo la
primera Comunidad
Auténoma que pondra
en marcha la
investigacion de células
madres embrionarias.

B Las Universidades
espanolas terciaron el
pasado 25 de octubre de
2002, en el agitado
debate sobre la
investigacion con células
madre de embriones
humanos con una
postura diafana y
generalizada.

B El secretario general del
PSOE, José Luis Rodriguez
Zapatero, esta dispuesto
a impulsar la
investigacion con células
madre embrionarias en
las Comunidades
Autéonomas gobernadas
por socialistas.
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Para un mayor protagonismo

Los e elevan
SU VOZ... para = eerse o

parte de alguna de las 5.300 asocia-

ciones de Enfermedades Raras regis-
tradas en el pais. A pesar de su numero,
pocas tienen la fuerza suficiente para que
su voz sea escuchada en las instancias del
poder. Mientras en paises como EE.UU.,
Holanda y Gran Bretafia este movimiento
ha llegado a modificar politicas, en Espafia
los ecos de las demandas de los colectivos
de pacientes y familiares se consumen, con
mucha frecuencia, en el complejo y lento
entramado burocratico que la mayoria de
las administraciones sanitarias ha dispues-
to para atender a sus ciudadanos. Estas son
algunas de las consideraciones generales
en las que se enmarca el articulo publicado
en «El Mundo» y que firman IsABEL PERAN-
CHO y Jost Luis DE LA SERNA. Otras veces sim-
plemente se desoyen. La Federacion de
Diabéticos Espafioles (www.federaciondia-
betes.org) aun espera la respuesta del nue-
vo equipo del Ministerio de Sanidad y Con-
sumo a su peticién de que se permita se-
guir investigando con células madre em-
brionarias para hallar una posible cura a la
diabetes tipo 1. Cerca de 900.000 pacientes
(de los dos millones y medio de enfermos
gue existen en Espafia) ya han firmado un
documento de apoyo a esta solicitud, que
sera préximamente enviado a la Oficina
del Defensor del Pueblo.

DERECHOS. «No nos quedaremos con
los brazos cruzados», asegura Rafael San-
chez, presidente de este colectivo, que ya ha
anunciado su intencién de activar una ini-
ciativa legislativa popular para que este
asunto sea debatido en el Congreso de los
Diputados. Las 18 federaciones autonomi-
cas que integran esta entidad pusieron toda
la carne en el asador el 14 de noviembre, fe-
cha en la que se conmemoré el Dia Mundial
de la Diabetes. Todas sus actividades divul-
gativas se desarrollardn bajo la consigna
«Células madre: embrionarias también».
«Somos la parte interesada y tenemos algo
que decir. Al menos, deberiamos tener el
derecho a ser escuchados», argumenta San-
chez. Como ésta, otras asociaciones de en-
fermos, sobre todo de Enfermedades Raras,
denuncian cémo se les ignora en la toma de
decisiones sobre asuntos que afectan direc-
tamente a su problema de salud y como se
omiten sus peticiones y sugerencias, incluso
cuando han sido consultados previamente.
«La falta de dialogo es constante», afirma
Agueda Alonso, presidenta de la Asociacion
Espafiola de Esclerosis Multiple (AEDEM, tel.
914481261), que representa a 40.000 pa-
cientes y a sus familias. Aun asi no hay lugar
para el desaliento: el movimiento nacional
de asociacionismo de pacientes es creciente

Cientos de miles de espanoles forman

y goza cada dia de mayor fuerza. Asi lo de-
muestran los triunfos —modestos aun, pero
importantes— de las organizaciones que
han sido capaces de aunar criterios, de su-
perar la fragmentacion regional para crear
una estructura fuerte y de disefiar una es-
trategia seria de trabajo. Tras varios afios de
gestiones, algunas organizaciones han con-
seguido ayudas economicas para los trata-
mientos farmacolégicos de sus representa-
dos, y otras que se impulse la investigacion
cientifica con fondos publicos en su area de
interés. En ocasiones, los contactos institu-
cionales tienen otros fines. Después de casi
tres afos de denuncias constantes, el Minis-
terio de Sanidad y Consumo acaba de dar la
razén a AEDEM en su enfrentamiento con
un médico que ofertaba un tratamiento
quirdrgico no avalado por la investigacion
cientifica a los pacientes de esclerosis multi-
ple. El Colegio Oficial de Médicos de Madrid
acaba de abrirle un expediente y, de mo-
mento, el facultativo ha dejado de operar.

Son sélo los primeros pasos, porque los
representantes de los pacientes quieren lle-
gar mucho mas lejos. Reivindican su papel
como eje del sistema sanitario y reclaman
mayor protagonismo en los érganos deciso-
rios. «Los actuales mecanismos de participa-
cion son claramente insuficientes. Las orga-
nizaciones han demostrado su capacidad de
trabajo y no deberian de rasgarse las vesti-
duras por darles mayor presencia», sostiene
Moisés Abascal, presidente de la Federacion
Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER,
902181725), que representa a afectados por
mas de 5.000 patologias poco frecuentes.

CONSULTORES. En su opinién, los pa-
cientes deberian estar representados en el
6rgano sobre el que girara la coordinacion
sanitaria: el consejo interterritorial del Mi-
nisterio de Sanidad y Consumo. «Deberian
formar parte de un comité consultivo junto
con los consumidores», afiade.

Los representantes de muchos colecti-
vos coinciden en que la Administracion esta
desaprovechando su potencial: «Somos un
recurso impresionante. Hay gente muy mo-
tivada y preparada que puede ser muy util
en el disefio de estrategias por su profundo
conocimiento de la situacién, carencias y
necesidades de los afectados», sostiene
Laura Carrasco, directora de la Asociacion
Parkinson Madrid (914340405), una de las
entidades de la Federacion Espafola de
Parkinson (932329194).

En esta idea abunda Pedro Mata, médi-
co internista y presidente de la Fundacion de
Hipercolesterolemia Familiar (915042206),
quien considera «insuficiente» que la comu-
nidad médica sea el principal consejero del
Ministerio de Sanidad. «Este colectivo tiene,
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en ocasiones, un sesgo, y él mismo deberia
escuchar lo que las asociaciones tienen que
decir. Se puede tener mucha experiencia
profesional, pero es imposible abarcar todos
los aspectos de la Medicina».

La realidad es que la presencia de los
grupos de enfermos en foros préximos a
las instancias con poder de decision es to-
davia anecdética, incluso dentro de pro-
gramas disefiados especificamente para
atender sus necesidades sociosanitarias. Al
movimiento para la lucha contra el sida,
uno de los mas organizados, activos y con
mayor influencia, le ha costado varios afios
colocar a uno de sus miembros en el con-
sejo asesor técnico del Plan Nacional de
esta enfermedad dependiente de Sanidad.
Como reza el dicho popular, el que la sigue
la consigue y, asi, Ramoén Espacio llegd
hace dos afios a esta institucion, que ela-
bora documentos y recomendaciones para
el tratamiento de esta dolencia, como por-
tavoz de los afectados y de las asociaciones
de apoyo.

Su aterrizaje no ha sido facil. Todos sus
compaferos son médicos especialistas en la
infeccién por el virus de la inmunodeficien-
cia humana. «Con frecuencia me han nin-
guneado», se lamenta.

MEDICAMENTOS. Este colectivo ha
sido, no obstante, uno de los pocos que ha
tenido acceso a otra institucion clave: la
Agencia Espafola del Medicamento. Prac-
ticamente cada vez que se ha autorizado
un nuevo farmaco para tratar el sida, re-
presentantes de este movimiento han sido
recibidos por los miembros del Comité de
Evaluacion de Medicamentos de Uso Hu-
mano (CODEM). Se trata de algo inusual,
ya que los pacientes ni siquiera tienen voz
en el organismo europeo que regula estos
productos. Los miembros del comité de es-
pecialidades farmacéuticas (CPMP, sus si-
glas en inglés) de la Agencia Europea son
técnicos designados por cada pais. «Se
piensa que es mejor que sean expertos
guiados sélo por la objetividad cientifica.
Los pacientes pueden ser menos criticos»,
considera José Félix Olalla, director del CO-
DEM.

Pero este muro puede caer en un fu-
turo proximo. Actualmente el Parlamen-
to europeo revisa una propuesta legisla-
tiva para que estos colectivos estén re-
presentados en el consejo de administra-
cién de la agencia. Olalla cree que el
movimiento asociativo de pacientes

«debe ser tenido en cuenta». W
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Medlcamento
ara el tratanmienio

del 11

el de Pompe

ANTONIO BANON
presidente de la Asociacion Espaiola de Enfermedad de Glucogenosis

En las ultimas semanas, la enfermedad de Pompe logro traspasar la
barrera del anonimato, gracias a un nombre propio: Lucas. En efecto, el
pequeno bebé madrileno de ocho meses se encontraba en un estado
gravisimo y se hacia absolutamente necesario conseguir mediante el
procedimiento de uso compasivo el medicamento que, desde hace
varios anos, se estaba experimentando en distintos puntos de Europa y
de Estados Unidos con la intencién de tratar esta enfermedad. La
conjuncién de numerosos esfuerzos, especialmente el realizado por
Javier y Maria, los padres de Lucas, permitié llegar a la situacién actual:
cada quince dias, el pequeio esta recibiendo una infusién de
alpha-glucosidasa acida, la enzima de la que carece casi por completo,
en el Hospital Gregorio Maranén de Madrid.

enfermedades raras o poco frecuentes

que se origina cuando la ausencia o es-
casez de esa enzima (también conocida
como maltasa 4cida) impide una correcta
metabolizacién del glucégeno, que se acaba
acumuléndo en la musculatura y debilitando
progresivamente a la persona. Dependiendo
de la edad en la que se manifieste y del gra-
do de actividad enziméatica detectado, sera
mas o0 menos grave; en el caso de los bebés
la esperanza de vida es de aproximadamen-
te un ano. El proceso de elaboracion de un
medicamento es, por lo normal, largo, com-
plejo y costoso; mucho mas si hablamos de
enfermedades de baja prevalencia en las
que las técnicas de elaboracion suelen ser es-
pecialmente sofisticadas y en las que los la-
boratorios deben asumir un evidente riesgo
econémico, si bien también pueden conse-
guir, tal y como esta disefiada en este mo-
mento la politica con respecto a precios y a
concesion de exclusividad comercial, pingties
beneficios. Con todo, hay que reconocer
que, para quienes sufrimos de una u otra
forma las penosas consecuencias derivadas
de una enfermedad rara, los progresos han
sido, sin duda, notables en los ultimos diez
afios. En el caso concreto de la enfermedad
de Pompe (o glucogenosis tipo Il), en mil no-
vecientos noventa y ocho tuvimos noticia de
que se habian iniciado en Holanda los ensa-
yos clinicos con la enzima extraida a partir
de leche de coneja, y de que en las previsio-
nes se hablaba de una posible comercializa-
cion del producto en el afio dos mil; dos
afos era un mundo para todos los enfermos
de Pompe, especialmente para los nifios,
pero al menos se esbozaba un horizonte mas
0 menos proximo, teniendo en cuenta que,
con ciertas dificultades derivadas del grado
de afectacion de los pacientes, el producto
estaba funcionando bien, e incluso especta-
cularmente bien en algunos casos. Pero la
cruz de los enfermos en esta situacién es la
espera. «Hay que esperar» es una de las fra-
ses mas frecuentes y mas dolorosas. Nume-
rosos factores inciden tanto en el éxito o en
el fracaso de un proceso de investigacion,

La enfermedad de Pompe es una de esas

como en el mayor o menor tiempo requeri-
do para el desarrollo de ese proceso. Entre
esos factores, podriamos destacar, en primer
término, los cientificos o los econémico-em-
presariales. Diversas propuestas de medica-
mento para la enfermedad de Pompe sur-
gieron y se desarrollaron en distintos puntos
del mundo de forma mas o menos coinci-
dente en el tiempo. Naturalmente, diversas
empresas apoyaron estas iniciativas cientifi-
cas: Pharming, Genzyme, Synpac y Novazy-
me. La competencia, en este dmbito, casi
siempre suele favorecer los intereses de los
pacientes. Ahora bien, claro es que los medi-
camentos huérfanos estan disefiados para
intentar ser los Unicos, al menos durante un
periodo de tiempo suficiente como para ase-
gurar su rentabilidad, lo que, en este caso,
supuso el desarrollo de negociaciones entre
las distintas firmas con el fin de incorporar
unas empresas en el organigrama de otras o
simplemente con el fin de adquirir directa-
mente alguna de las patentes. En este caso,
la voz cantante de tales negociaciones corrio
a cargo de Genzyme, que es la actual res-
ponsable de todos los progresos que se es-
tan realizando en el futuro tratamiento de
la enfermedad de Pompe y que incluye entre
sus productos ya comercializados o por co-
mercializar aun otros medicamentos dirigi-
dos a enfermedades lisosomales: la enferme-
dad de Gaucher es el caso mas destacado, sin
duda. Genzyme tiene delegacion en Espana
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y dos de sus maximos dirigentes (Fernando
Royo y César Prior) han protagonizado un
papel determinante, precisamente, en la
consecucion del producto para Lucas. Natu-
ralmente, otros factores, segun se nos infor-
mo, habian repercutido en el retraso: el pro-
ducto elaborado por Pharming necesitaba
unas condiciones de conservacion que entor-
pecia la produccion masiva y el traslado, dos
aspectos basicos en el futuro. En este con-
texto, se prefiri6 la alternativa seguida por
los otros investigadores: el uso de las famo-
sisimas células CHO.

Finalmente, podemos decir que parece
inminente el inicio de la fase Il del ensayo
clinico con el medicamento para la enferme-
dad de Pompe; tendra caracter multicéntrico
y, si las buenas perspectivas se confirman,
podemos decir que estamos, mas o menos,
en el umbral de su comercializacion, una cir-
cunstancia que, como deciamos anterior-
mente, los enfermos de Pompe esperaban
hace ya dos afos. A partir de ahora hay que
pensar, por un lado, en la progresiva recupe-
raciéon de Lucas, y por otro en como desde
Genzyme, desde el Ministerio de Sanidad y
Consumo y desde las distintas Consejerias de
Salud se puede conseguir que los espaiioles
que sufren este tipo de glucogenosis se be-
neficien lo mas rapidamente posible de la
terapia de reemplazamiento enzimatico.
Asi, por ejemplo, Genzyme ha anunciado en
el ultimo Congreso sobre la Enfermedad de
Pompe, celebrado el pasado mes de octubre
en Nottingham y en el que una representa-
cion de la Asociacién Espafola de Enfermos
de Glucogenosis tuvo el honor de participar,
que este afo, al margen de los ensayos con
los bebés en los que, con toda probabilidad,
participard Lucas, se pondrd también en
marcha un ensayo con pacientes diagnosti-
cados a una edad algo mas tardia. Es una
obligacion, en mi modesta opinién, que Es-
pafa luche, desde ahora mismo, para que
haya pacientes y centros hospitalarios espa-
foles implicados en ese ensayo. Por otro
lado, también debe ser obligacién de los mé-
dicos y de nuestros representantes sanitarios
mostrarse interesados en estas investigacio-
nes, asi como potenciar, en un plazo razona-
ble, la solicitud de uso compasivo para pa-
cientes espafioles con la enfermedad que vi-
ven esclavos de las limitaciones derivadas de
su debilidad muscular (respiracién asistida,
imposibilidad de andar, alimentacién por
sonda, etc.).

En ultima instancia, no debiera permitir-
se que, en un futuro inmediato, retrasos bu-
rocraticos impidan un rapido acceso a medi-
camentos cuando se habla de enfermedades
tan graves. B




Nace la Asociacion
Espaiiola de Paraparesia
Espastica Familiar
Sevilla (ANGEL GIL, presidente).—Un to-

tal de 20 personas, entre afectados y fa-

miliares, se reunieron el pasado 19 de oc-
tubre de 2002 en la sede que FEDER tiene en
Sevilla para crear la Asociacién Espanola de
Paraparesia Espastica Familiar (AEPEF), tam-
bién conocida por la enfermedad de Striim-
pell-Lorrain. Este encuentro fue posible gra-
cias a los contactos establecidos entre FEDER,
la Asociaci6n francesa de Striimpell-Lorrain y
varias personas interesadas en sacar adelante
un proyecto de creacién de una Asociacién de
esta caracteristicas que influya en un mayor
conocimiento de esta patologfa que afecta a un
reducido sector de la poblacion.

La Paraparesia Espéstica Familiar es una
alteracién neurolégica que se manifiesta
esencialmente por una espasticidad progresi-
va de los miembros inferiores que eventual-
mente puede ser de la pelvis y, muy raramen-
te, de los miembros superiores. Todo esto con-
lleva a que la calidad de vida de los enfermos
sea muy limitada. Uno de los objetivos que se
marcaron en la reunién constitucional de esta
nueva Asociacién fue el de promover un me-
jor conocimiento de las caracteristicas de la
enfermedad y de las necesidades tanto médi-
cas como sociales de los enfermos que la pa-
decen. Asimismo, los afectados y familiares
que asistieron al encuentro acordaron tam-
bién reflejar en los Estatutos de la entidad re-
cién creada la organizacién de reuniones de
consenso entre profesionales sanitarios para
mejorar la deteccién precoz, el reconocimien-
to, la intervencién y la prevencién de esta en-
fermedad poco comun, asi como la sensibili-
zaci6n de la opinién pablica y de las institu-
ciones publicas y privadas tanto nacionales
como internacionales.

La Junta Directiva Provisional, que salié de
la reunién constitucional, estd manteniendo
contactos con otros afectados del resto de Es-
pafia, ademas de con la Asociacién francesa de
Striimpell-Lorrain y una fundacién estadouni-
dense relacionada con esta patologfa. Final-
mente, cuando esta organizacién termine su
proceso de legalizacién, actualmente en trami-
te, debatird, como uno de sus asuntos principa-

les, su posible integracién en FEDER.

I Congreso Nacional del Sindrome de Tourette
y Trastornos Asociados

Primer paso para conocer e investigar

la enfermedad en Espana

ordoba (Crénica de EmiLio MARrTiN).—El 1 Congreso
‘ Nacional del Sindrome de Tourette y Trastornos Aso-

ciados tuvo lugar en Cérdoba los dias 13 y 14 de sep- .
tiembre de 2002, organizado por la Asociacion de Sindro-
me de Tourette y Trastornos Asociados, habiéndose recono-
cido por la Consejeria de Salud de la Junta de Andalucia
como de interés cientifico-sanitario. Presidié su inaugura-
cion y contd con la asistencia de expertos y un numeroso
publico interesados en el tema.

Presidio el acto Francisco Pulido, presidente de la Dipu-
tacion de Cérdoba), a quien acompanaban Francisco Car-
denal, concejal delegado de Educacién y Cultura de Cérdo-
ba; Manuel Baena, alcalde del Ayuntamiento de Puente Ge-
nil; Marcelo L. Berthier, profesor en la Facultad de Medicina de Malaga, Socio de
Honor y Colaborador de la Asociacién Andaluza de Pacientes con Sindrome de
Tourette y Trastornos Asociados, A.S.T.T.A.), y Salud Jurado Chacén, doctora en Bio-
logia y presidenta de la A.S.T.T.A, afectada de Sindrome de Tourette). Como repre-
sentante de la Delegacion de Salud de Cérdoba asistié Manuel Aires Lépez, jefe de
Servicio Asistencial.

Tras los dos dias de sesiones se lleg6 a conclusiones de gran interés, entre las
que cabe destacar: Facilitar al paciente el acceso a las consultas de los especialis-
tas mds idéneos; pedir a la Administracion que potencie la formacién de profesio-
nales y faculte a los que ya tenemos para crear una red de expertos y centros de re-
ferencia; exigir que los profesionales dictaminen informes claros y valoraciones
precisas sobre todos los sintomas de los pacientes cuando acuden a las consultas,
asi como que se les derive a otras si fuese necesario para ahondar en el conoci-
miento de todos los males del enfermo y de las terapias mas adecuadas; reclamar
una revision de la valoracién de minusvalia ya que la legislacién vigente no esta
adecuada para interpretar las incapacidades que nos afectan para el normal des-
arrollo de la vida diaria; promover a corto plazo la solucién a graves problemas para
que los sintomas que sufre el afectado no lo debiliten con riesgo de causar dege-
neracién alguna en su organismo, el sufrimiento se minimice y se alcance la salud
mental y corporal que le permita una calidad de vida lo mas favorable posible; obli-
gar a la sociedad en general a cumplir normas basicas constitucionales para que
desaparezca el rechazo, marginacién y aislamiento del afectado; implicar a las Ins-
tituciones privadas para que aporten recursos econémicos y humanos como ya lo
hacen con otros colectivos. Igualmente nosotros debemos conseguir el porcentaje
de libre disposicién de los impuestos fiscales repercuta en nuestras familias como
ya lo hacen otras Asociaciones, Fundaciones y ONGs; hacer un listado de profe-
sionales de todas las disciplinas implicadas interesados y con experiencia en el ST
y colgarla en las paginas web de nuestra Asociacién y otras que se ofrezcan, para
que las familias de cualquier provincia puedan saber qué recursos hay en las ciu-
dades mas cercanas.




Nuestras Asociaciones

VIl Jornadas sobre Distonia

Mejoria de la autoestima

del afectado

Madrid. MobesTo CASANOVA, presidente.—Mejorar la calidad de vida de
la persona afectada de Distonia en Espafia proporcionandole las estrategias
necesarias, encauzandole hacia los recursos optimos, facilitar el progreso de
aceptacion de la discapacidad o enfermedad, fomentar la mejora de autoesti-
ma de los afectados, mejorar las relaciones con su entorno inmediato y facilitar
la adquisicion de distintas habilidades de autocontrol ha sido el objetivo la VIl
Jornada sobre Distonia en Espana, celebradas en Madrid, el pasado 26 de sep-
tiembre de 2002, Jornada organizada por ALDE, acto en el que se hizo entre-
ga de la publicacion de la Asociacion ALDE y de la ultima revista de ALDE y la
revista «Summa Neurolégica», de la Sociedad Espafiola de Neurologia.

El acto llendé por completo la sala del IMSERSO cuyo aforo supera las 200
plazas, principalmente los asistentes eran afectados y familiares, pero también
contamos con la presencia de diversos profesionales. La inauguracion corrio a

cargo de Modesto Casanova.

Desarrollo del programa

La mafiana se dedicé practica-
mente a la enfermedad, se empezé
con la proyeccion del video «Conocer
la Distonia» realizado por el Comité
Médico Asesor de ALDE; la presencia
de la M.2 José Catalan, del Hospital
Clinico de Madrid; de Luis Javier Lo-
pez del Val, del Hospital Clinico Uni-
versitario Lozano Blesa de Zaragoza;
de Gurutz Linazaroso de la Clinica
Quirdén de San Sebastian; todos ellos
miembros del Comité Asesor Medico
de ALDE. Los temas que desarrolla-
ron fueron: genética de la Distonia,
diagndstico y tratamiento con toxina
botulinica y realidad actual en el trata-
miento quirdrgico de la Distonia, se
expuso realmente lo que los afecta-
dos demandan y se dirigié a los neu-
rélogos aquellas preguntas que nor-
malmente en las consultas no hay
tiempo para formularlas.

Para completar la manana, Rosa
Sanchez y Rosana Calvo hicieron una
presentacion del Servicio de Atencién
Psicoldgica desarrollado por ALDE du-
rante estos ultimos meses, financiados
por la Consejeria de Servicios Sociales
de la CAM, los programas de atencion
directa personalizada, el programa de
atencion grupal y el programa de aten-
cién psicolégica combinada con bio-
feedback y financiado por la Conseje-
ria de Trabajo de la Comunidad de Ma-
drid, el programa de atencién psicolé-
gica a domicilio, todos ellos dirigidos a
socios afectados de cualquier tipo de
Distonia, familiares directos de los mis-
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QUISTICA

de las Jornadas

mos, personas afectadas de patolo-
gias asociadas, cuyo objetivos son
mejorar la calidad de vida de la perso-
na afectada proporcionandole las es-
trategias necesarias, encauzandole
hacia los recursos 6ptimos, facilitar el
progreso de aceptacion de la discapa-
cidad o enfermedad, fomentar la mejo-
ra de autoestima de los afectados, me-
jorar las relaciones con su entorno in-
mediato, facilitar la adquisicion de dis-
tintas habilidades de autocontrol;
también intervino Ana Maria de la Ca-
lle, psicdloga actual de ALDE.

En la sesion de la tarde hubo un
seminario de la importancia de la re-
lajacion, se desarrollaron tres enfo-
ques, la Terapia Floral, por Mercedes
Garcia y Santiago Limonche; Musico-
terapia a cargo de Isabel Lufansky;
yoga a cargo del José Alvaro Calle
Gugliere; moderado por Catalan, al fi-
nal de las intervenciones se estable-
ci6 un dialogo activo de todos los
asistentes.

medad genética que afecta a las glan-

dulas secretoras del cuerpo, de tal ma-
nera que los enfermos producen un modo
viscoso que tapa los pulmones y el aparato
digestivo haciendo dificil la respiracién y la
correcta asimilacién del alimento. El trata-
miento a seguir es una combinacién de ad-
ministracién de enzimas pancredticas, su-
plementos vitaminicos, mucoliticos, antibi6-
ticos y fisioterapia respiratoria junto con
ejercicio fisico continuado, que tendran que
seguir todos los dias de su vida. Esta enfer-
medad es degenerativa y puede llevar a un
transplante, generalmente pulmonar, pero
también se dan los transplantes hepéticos.

La Asociacién Madrilena contra la Fibro-
sis Quistica fue creada en 1987 con el objeto
de unir las demandas individuales. Es miem-
bro de la Federacion Esparfiola contra la fQ,
la Federacién de Asociaciones de Minusva-
lias Fisicas de Madrid y de FEDER. Nuestra
entidad tiene como objetivo fundamental
contribuir al conocimiento, estudio y asis-
tencia de la fQ, potenciando la mejora de la
calidad de los servicios idéneos y precisos di-
rigidos a los pacientes; asi como la acogida,
informacién y orientacién dirigidas a los pa-
dres y/o tutores.

Nuestras reivindicaciones son:

B Consolidar el funcionamiento de las
Unidades de Referencia (unidades hospita-
larias) dedicadas al tratamiento de la fQ),
concienciando a la Administracién de su im-
portancia e impulsando la consolidacién de
las Unidades de Adultos y Transplantes.

B Instaurar la realizacién de las pruebas
genéticas en hospitales materno-infantiles.

B Introducir los nuevos medicamentos
para el tratamiento de la enfermedad a ni-
vel mundial en el sistema sanitario espafioo,
de la forma mas beneficiosa para los pacien-
tes y sus familias.

B Hacer llegar a la opinién publica, a las
instituciones, organismos publicos y priva-
dos, etc., la importancia de la fQ y sus im-
plicaciones.

La Fibrosis Quistica (fQ) es una enfer-

PiLAR GONZALEZ
trabajadora social
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AEDIP: En defensa
de los derechos
de los afectados

aldemoro (Madrid) (NIEVES

MORENO, presidenta).—La In-

munodeficiencia Primaria, al ser
una enfermedad crénica trae consigo una
gran cantidad de gastos ya que ademads de
la gammaglobulina, hay que sumar los gas-
tos derivados de otras complicaciones
como bronquitis y otras infecciones o la
hepatitis C que puede derivarse del propio
tratamiento.

Desde AEDIP estamos tratando de que
la administracién reconozca esta patologia
como una enfermedad crénica con el obje-
tivo de que se reconozcan los derechos de
los pacientes, derechos que también habria
que hacer extensivos al ambito laboral ya
que los enfermos afectados deben acudir al
hospital asiduamente durante seis u ocho
horas a recibir tratamiento por lo que les
crean conflictos con las empresas en las
que desempefian su trabajo. Enfermedad
de cardcter genético, se presenta principal-
mente en los nifios con infecciones muy di-
ficiles de curar.

Ademads, al ser una enfermedad poco
conocida, existen muchos casos en los que
no es diagnosticada y por lo tanto los en-
fermos, sobre todo los nifios de corta edad,
no reciben el tratamiento adecuado y mu-
chos mueren sin saber de su enfermedad.

Entre los sintomas que nos pueden in-
dicar la presencia de una inmunodeficien-
cia primaria estd el tener ocho o mds infec-
ciones Opticas, dos 0 mds sinusitis graves
en un afio o dos 0 mds neumonias en ese
mismo periodo.

También puede indicar la presencia de
esta enfermedad las curvas de peso y talla
inadecuadas en los nifios, aftas bucales o
lesiones cutdneas persistentes después del
primer afio de vida o infecciones severas
que no responden a tratamientos con anti-
bidticos.

Debido a que una de sus causas fun-
damentales parece ser genética, aquellos
que cuentan con una historia familiar de
inmunodeficiencia se sitian entre las per-
sonas de riesgo. Los conocimientos actua-
les, gracias a las técnicas de biologia mo-
lecular, permiten el diagnéstico de certeza
en todos los pacientes en los que se sospe-
cha una determinada enfermedad, la posi-
bilidad de conocer el tipo de herencia en
cada caso y por tanto, facilitar el estudio
familiar para detectar las posibles portado-
ras del defecto y realizar el consejo genéti-
co adecuado.

Ademds de los estudios de las muta-
ciones responsables, aportan valiosos co-
nocimientos para entender los mecanismos
involucrados en la respuesta inmunoldgica
normal y en las distintas enfermedades,
conocimientos, en definitiva que podrian
facilitar la buisqueda de tratamientos ade-
cuados. Se hace necesario pues que nuestra
Sanidad implante los protocolos de detec-
cién de este tipo de enfermedades en los
centros de Salud para conseguir un diag-
néstico precoz y para que esta necesidad se
convierta en una realidad. AEDIP, cons-
ciente de que la unién hace la fuerza, ha
decidido sumarse a la Federacién de En-
fermedades Raras formada por otros gru-
pos que trabajan por los mismos objetivos
en pro de la defensa conjunta de sus inte-
reses.

adrid (crénica de Rosa

SANCHEZ DE VEGA,

presidenta).—Los mejores
especialistas nacionales e
internacionales, en el dmbito genético
y oftalmolégico, se dieron cita en la
Fundacién ONCE, los dfas 25 y 26 de
octubre de 2002, para tratar sobre los
problemas que afectan a los pacientes
con Aniridia.
El primer dia se debati6 por los
expertos sobre el posible tratamiento
para estos pacientes vy al dfa siguiente
se les informé y explicé a éstos lo
expuesto el dfa anterior por los
especialistas, aclardndose dudas y
contestando a consultas y
preocupaciones de los propios
afectados. En el dmbito genético, se
presentaron las ultimas
investigaciones, por las que se
identifica al gen Pax 6 como causante
de la Aniridia la Dra. Veronica van
Heyningen, que est4 trabajando sobre
el Pax 6, explicé que se estdn
estudiando los mecanismos de
funcionamiento del gen,
experimentando en ratones, y se
ofreci6é como intermediaria en
colaboracién con algin laboratorio
europeo, para llevar a cabo un estudio
de familias, para detectar el posible y
temido tumor infantil de Wilms y, por
tanto, el sindrome WAGR. Respecto a
la terapéutica los doctores explicaron
las alternativas terapéuticas actuales

Simposium Internacional
«Aniridia y Alteraciones Asociadas»

Componentes de las Mesas de Genética
y Cornea y Cataratas, respectivamente.

Fundacid_m ONCE

Mesa inaugural del Simposium

para la opacidad de cristalino, la
degeneracion corneal y el glaucoma,
Los especialistas en «ojo seco» se
ofrecieron para realizar un estudio de
la sequedad ocular en personas con
Aniridia, pues alteraciones en la
secrecion lagrimal pueden llevar a
alterar la transparencia del epitelio
corneal, y en concreto se ha detectado
que la calidad de lagrima de estos
pacientes es deficiente. Se mostraron
las lentes intraoculares Morcher,
adecuadas para pacientes con
Aniridia que necesitan la extraccién
de la catarata, y se plantearon las
distintas posibilidades para el
tratamiento del glaucoma, tanto a
nivel tépico como quirtdrgico,
dependiendo del estado del ojo y de
anteriores intervenciones. El
Simposium resulté un éxito, tanto en
el intercambio de experiencias e
informacién entre profesionales, como
en la informacién y relacién directa
con los afectados, pues al ser una
enfermedad rara, ningin profesional
tiene la ocasién de escuchar y analizar
las inquietudes simultdneas de tantos
pacientes. Algunos profesionales
propusieron la elaboracién de un libro
sobre la Aniridia que incluyese las
conclusiones de este Simposium, lo
que acogieron los afectados de muy
buen grado. De igual manera se
propuso por parte de la asociacién
crear un foro de discusién en la
pdgina web de la asociacién que
suponga un punto de encuentro entre
profesionales y pacientes, desde
donde se puedan exponer dudas y se
puedan contestar preguntas. Se
enfatizé que los médicos pueden
contar ya con bastantes pacientes para
sus estudios e investigaciones, pues
existen ya asociaciones de Aniridia
en Estados Unidos, Canad4, Francia,

FEDER

Méjico y Espaiia.
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Sindrome de Marfan

La terapia génica es una forma de tratamiento, en desarrollo en la ac-
tualidad, que pretende manipular el c6digo genético para luchar contras
las enfermedades o prevenirlas. Una meta importante es proporcionar
células sanas, con copias del cédigo genético restaurado.

n el caso concreto del Sin-
Edrome de Marfan, la mani-

pulaciéon genética no ten-
dra un objetivo, al menos a corto
plazo, de eliminar la mutacién
una vez que ésta se ha producido,
pero si fundamentalmente en el
tema del diagnostico prenatal, el
futuro sea mas que utilizar estas
técnicas habituales de diagnéstico
prenatal utilizar lo que se conoce
como técnicas habituales de diag-
néstico prenatal utilizar lo que se
conoce como técnicas de biopsia
preimplantatoria, es decir, asegu-
rarnos que el embrién que esta-
mos implantando no tiene la pato-
logia para que la que esa pareja
presenta riesgo. Esto supondria
para el afectado la posibilidad de
tener descendencia libre del Sin-
drome.

(

Consideramos
absolutamente
necesaria la figura
del genetista como
otra especialidad mas
dentro del campo
de la medicina
publica.

Por ello consideramos absoluta-
mente necesaria la figura del gene-
tista como otra especialidad mas,
dentro del campo de la medicina
publica, mucho mas accesible de lo
que es ahora.

De esta forma estaremos invir-
tiendo en prevencién, pues es la
unica formar de cortar la cadena,
y evitar nuevos casos de afecta-
dos.

24

ace cuatro afos se cre
H la Asociacién Hunting-
ton de Catalunya, para
trabajar por la mejora de la ca-
lidad de vida de los afectados
por la enfermedad. Para apoyar
A C M A H y atender, en todo lo posible, a
los familiares y personas del
entorno de los enfermos. Con el propésito de sensibilizar a
nuestra sociedad sobre una enfermedad irreversible, general-
mente de larga duracion para que los pacientes y los familia-
res de los enfermos encuentren el nivel de atencién adecuada
a sus necesidades y situacion.

Nuestro principio es que la sociedad ha de tener capacidad
para adquirir la fuerza de asumir situaciones como la de los afec-
tados de Huntington. Desvelar las acciones sociales, médicas, psi-
coldgicas y técnicas a fin de que desde los poderes publicos lle-
guen a dotar de las atenciones necesarias a aquellos o aquellas
que estan sometidas a tal enfermedad y a las personas que los
atienden. Nos proponemos mejorar la calidad de vida de los en-
fermos y de sus familiares, ayudarlos a convivir con la enferme-
dad, realizar actividades que faciliten el asesoramiento, el apoyo
y la creacién de grupos de auto-ayuda.

Caracteristicas
Se trata de una enfermedad neurodegenerativa, autoso-
mica y dominante, la posibilidad de heredar la enfermedad
de un progenitor afectado es del 50 por ciento, la persona

Huntington. Asociacion de la Malatia.

ACMAH

que no hereda el gen defectuoso no contraerd la enferme-
dad ni la transmitird a sus hijos, suele manifestarse entre
los 30 y los 50 afios y no hace distinciones de sexo, razas
ni etnias.

La Asociacién cuenta con el Programa de ACMAH para
atender a las familias, como soporte emocional, social y
juridico, formacion vy talleres de rehabilitacién.

Hace cuatro afios creamos la Asociacién especifi-
camente para trabajar hacia la consecucién de una mejorar
en la calidad de vida de los afectados por la enfermedad de
Huntington. Para apoyar y atender, en todo lo posible, a los
familiares y personas del entorno de los enfermos.

Con el proposito de sensibilizar a nuestra sociedad so-
bre una enfermedad irreversible, generalmente de larga du-
racion y para que los pacientes y los familiares de los en-
fermos encuentren el nivel de atencién adecuada a sus ne-
cesidades y a su situacion.

Nuestro principio es que la sociedad ha de tener capa-
cidad para adquirir la fuerza de asumir situaciones como la
de los afectados de Huntington. Desvelar las acciones so-
ciales, médicas, psicoldgicas y técnicas a fin de que desde
los poderes publicos lleguen a dotar de las atenciones ne-
cesarias a aquellos o aquellas que estan sometidas a tal en-
fermedad y a las personas que los atienden.

Nos proponemos mejorar la calidad de vida de los en-
fermos y de sus familiares, ayudarlos a convivir con la en-
fermedad, realizar actividades que faciliten el asesora-
miento, el apoyo y la creacion de grupos de auto-ayuda.

FEDER




Ferias de Ayuda Mutua

Una Merce intensa y con
mucha participacion

ra Social FEDER Catalunya).—Con cerca de 700

actividades y espectaculos lidicos y culturales, en
los cinco dias de intensa programacion que duraron la
Fiestas de la Mercé, patrona de Barcelona, éstas movili-
zaron alrededor de dos millones de personas, que ocu-
paron literalmente de forma festiva todos los espacios de
la ciudad. El buen tiempo también contribuyé al éxito de
la participacién, invitando a los ciudadanos a disfrutar
plenamente de la fiesta.

Por séptimo afio consecutivo, y en el marco de estas
Fiestas, la Plaza de Catalunya, punto neuralgico de la
Ciudad Condal, acogié los dias 20, 21, 22, 23 y 24 de
septiembre de 2002 la Muestra de Asociaciones, organi-
zada por la Direccién de Participaciéon Ciudadana y So-
lidaridad del Ayuntamiento de Barcelona.

La Muestra fue inaugurada por el Alcalde de Barce-
lona, Excelentisimo Sr. Joan Clos, acompanado del Re-
gidor de Participacion Ciudadana y Solidaridad, Pere
Alcober y otras autoridades del Ayuntamiento y la Ge-
neralitat.

FEDER Catalunya y sus asociaciones miembros com-
partieron este espacio para dar a conocer las patologias
representadas por las Asociaciones de Catalunya, asi
como para proceder a la informacion y divulgacién de lo
que son las Enfermedades Raras.

La extraordinaria participaciéon ciudadana y la mag-
nifica colaboracién de nuestras asociaciones miembros,
hizo que se distribuyeran cientos de tripticos, revistas y
folletos. Ademas de facilitar abundante informacion, se
establecieron contactos con diferentes profesionales del
campo de la Sanidad.

Desde FEDER Catalunya deseamos agradecer muy
sinceramente la colaboracién y asistencia a todas aque-
llas personas de nuestras Asociaciones miembros que
durante estas Fiestas compartieron su tiempo con todos

B arcelona (ELiA CAMPDEPADROS I RIUS, trabajado-

nosotros.

Caseta de FEDER en la Feria de Ayuda Mutua de Barcelona.

FEDER

Apoyo de los ayuntamientos
y colaboracion de FEDER

adrid (VANEsSA PizARRO, trabajadora social de FE-

DER).—Leganés, Getafe y Valdemoro acogieron du-

rante el mes de septiembre, de 2002, las Ferias de
Ayuda Mutua que desde la Consejeria de Sanidad se progra-
maron para el presente afio. La Delegacion de FEDER en Ma-
drid fue invitada al evento que se desarroll6 en el corazén de
estas localidades madrilefias y en las que lo méas destacable
fue la gran afluencia de publico.

Visitantes a la caseta de FEDER en la Feria
de Ayuda Mutua en Valdemoro (Madrid).

Los protagonistas fueron las personas afectadas por en-
fermedades como cancer, diabetes, Alzheimer y otras enfer-
medades cronicas, sus familiares y otras personas cercanas
que con su presencia y participacion adquieren unos conoci-
mientos y habilidades respecto a la enfermedad que sufren,
que de otra manera no podrian obtener.

Ademas de mantener una estrecha relacion con los profe-
sionales sanitarios, el hecho de compartir dudas, preocupa-
ciones e inquietudes con otras personas que conviven desde
hace tiempo con la misma enfermedad, proporciona mas se-
guridad y confianza en uno mismo, asi como el entorno fami-
liar y de amistades mas cercano.

FEDER participa en esta Feria, facilitando asi la difusién
social de informacion sobre las Enfermedades Raras. Nues-
tra labor se dirige a todos los ciudadanos en general asi como
a la gran variedad de profesionales que se acercan hasta nues-
tro stand, mostrando interés por las actividades que se reali-
zan en la Asociacién.

Las actividades paralelas que los ayuntamientos organiza-
ron, fueron reclamo para los profesionales socio-sanitarios y
otros curiosos que se acercaron
a nuestro stand con la siguiente
pregunta «¢Enfermedades Ra-
ras?». FEDER estuvo acompa-
fiado en todo momento por las
asociaciones federadas: Aniri-
dia, Esclerodermia, Narcolep-
sia, ASONEVUS, AMPASTTA,
SIMA entre otras, quienes pu-
dieron informar de primera
mano a todas las personas que
lanzaban sus cuestiones acerca
de las diferentes patologias.

Agradecemos especialmente
las atenciones que nos presta-
ron desde el Ayuntamiento de
Leganés quienes supieron crear
un buen clima de confraterniza-
cion entre todas las asociacio-
nes participantes.
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evilla (GEma Es-
\ TEBAN BUEN, médi-

co de la Asocia-
Wi b H "ele e

cion, y MaARria Jost Ra-
Mos GARCIA, trabajadora
social).—El Sindrome
de Wolfram es una enfermedad poco conoci-
da y cuyo origen y consecuencias aun se si-
guen investigando. Los primeros estudios
sobre esta enfermedad se realizaron en 1938
en la Clinica Mayo por el doctor Wolfram. El
Sindrome esta compuesto basicamente por
las siguientes entidades clinicas: diabetes
Mellitus, atrofia Optica, diabetes insipida y
sordera.

Los objetivos que se plantea la Asociacion
Espanola para la Investigacion y Ayuda al Sin-
drome de Wolfram:

%, Intercambio de informacion entre
afectados, ayudar y recibir ayuda asi
como mejorar la calidad de vida de los
afectados y sus familiares,
orientacion sobre los recursos dispo-
nibles a nivel médico y asistencia,
realizacion de cursos, jornadas, etc.,
informativos docentes,

%, potenciar la integracion social y en su
caso laboral, de los afectados,
describir ante los organismos e insti-
tuciones de la Administracion Publi-
ca, todas las necesidades y carencias
de los enfermos con el Sindrome de
Wolfram.

Y

TolAf 100
TeIeTono: 757200170

e-mail: sxf_andaluza@yahoo.es

uelva (MEeRrcepes Ca-

i HRRASCO MAIRENA, presi-
denta).—El Sindrome X

,.-I Fragil (SXF) es la primera causa
de deficiencia mental heredita-
ria. El 21% de los discapacita-
dos psiquicos varones y muje-
res, sin distincion de sexo, raza

o clase social, padecen el SXF, aunque el
90% no estén diagnosticados. El SXF se
transmite o se hereda tanto a través de las

|
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Retablo

mujeres como de los varones, ya que ambos
Ilevan un cromosoma X, que es donde se en-
cuentra la alteracion genética causante de
esta enfermedad. Esta alteracion es leve en
los progenitores, es lo que se denomina pre-
mutacion. La premutacion puede transmitir-
se en sucesivas generaciones sin que se ma-
nifieste la enfermedad hasta que pasa a mu-
tacion completa (SXF). Se calcula que 1 de
cada 250 mujeres y 1 de cada 600 varones
son portadores de esta premutacion, la inci-
dencia en la poblacion general del SXF es
1/4000 en varones y 1/6000 en mujeres. Ac-
tualmente no existe un tratamiento curativo
para el SXF. Sin embargo existen muchas po-
sibilidades de mejorar el rendimiento inte-
lectual de estos pacientes con un tratamien-
to especifico.

El diagnostico del SXF se hace en los la-
boratorios de genética o biologia molecular,
actualmente en Andalucia, solo se realizan en
los hospitales de Sevilla, Granada y Malaga. a
través de una extraccion de 10 ml de sangre
del brazo. Hoy en dia nuestra asociacion tra-
baja para ofrecer técnicas mas comodas y ra-
pidas para toda la poblacion, que permiten
hacer el estudio genético en sélo unas gotas
de sangre o con una docena de cabellos del
paciente. También es posible realizar la pre-
vencion secundaria con el diagndstico prena-
tal en los embarazos de mujeres premutadas
o de padres premutados, o la primaria con el
diagndstico preimplantacional, similar al «in
vitro» utilizandose las técnicas de diagnosti-
co molecular.

Nuestra asociacion, nacida en 1998, tra-
baja constantemente. Por una parte, para
prevenir la aparicion de nuevos casos del SXF,
investigando y asesorando, tanto a profesio-
nales como a los familias detectadas y por
otra para ofrecer un tratamiento e interven-
cion precoz especifica a los afectados.

adrid (FrRANCISCA
FERNANDEZ, pre-
sidenta de ASO-

NEVUS).—Nuestra aso-
ciacion naci6 en el ano
2000. El saber que po-
driamos ayudar a algunas familias con nuestro
mismo problema, nos animo a crear la asocia-
cion. El Nevus Gigante congénito es una mal-
formacion cutanea congénita, debida a un de-
fecto embriogénico. Son lunares o placas de
color marrdn oscuro presentes al nacer, que
pueden recubrir del 10% al 90% del cuerpo del
bebé. Necesita un seguimiento regular derma-
toldgico debido al riesgo de degenerar en me-
lanoma. Afecta a un nino de cada 50.000. Pue-

de haber problemas psicoldgicos y perjuicios
morales para la persona afectada. Diferentes
técnicas quirurgicas se pueden emplear para
conseguir, a veces, el tratamiento del Nevus
Gigante, tras muchas operaciones.

Formamos parte de FEDER desde el ano
2000, y también de Eurordis desde el ano
2002. Nos dimos cuenta que nuestro gran
problema como el de la mayoria de las aso-
ciaciones era darnos a conocer y pensamos
que unirnos a otras asociaciones de enferme-
dades raras no podia ser mas que beneficioso
para todo.

Tuvimos nuestro primer encuentro de fa-
milias en el ano 2001 en Madrid y fue positi-
vo Yy repetimos en junio del 2002.Participa-
mos en junio a la conferencia europea de En-
fermedades Raras, y en julio de 2002 al con-
greso internacional de dermatologia cele-
brado en Paris.

% Nuestra prioridad es informar y ayu-
dar, a los afectados y sus familiares.

%, QOrientar sobre los recursos disponi-

bles a nivel médico.

Difundir y divulgar un mejor conoci-

miento del Nevus Gigante.

Nos gustaria poder llegar a esas personas
que se sienten diferentes, solas y se escon-
den. Hoy en dia han hecho que la imagen sea
tan importante, que hacen que esto ocurra.

ASOCIACION ESPANOLA
DE NARCOLEPSIA

Apartado de Correos 67 * 28670 Madrid
 Teléfono 666250594

* e-mail: informacion@narcolepsia.org
* www.narcolepsia.org

- - adrid (ANGELA

W IVI HERRERA INSUA,

Agociadion trabajadora so-

espariola cial).—Es un trastorno

Nercolepsia  del suefio de origen

desconocido. La prin-

cipal caracteristica es

la excesiva somnolen-

cia diurna. El paciente suele sentirse amodo-

rrado, continuamente o en diferentes mo-
mentos del dia.

Los «ataques de sueno» pueden durar
desde pocos minutos a mas de una hora.
Otros sintomas de la narcolepsia, que pue-
den o no aparecer en todos los pacientes
son la cataplejia (repentina disminucion o
pérdida total del tono muscular), paralisis
del sueno y alucinaciones hipnagdgicas (ex-
periencias muy dificiles de distinguir la rea-
lidad).

La Asociacion Espanola de Narcolepsia se
cred en enero de 1999 en Madrid y se planted
entre sus objetivos:

% Promover y difundir el conocimiento
de la narcolepsia, asi como favorecer
los medios para combatirla.

% Mejorar la calidad de vida de los pa-
cientes con narcolepsia.



Actos programados para el Aho
Europeo de las Personas
con Discapacidad

| Congreso Internacional sobre la Mujer y Discapacidad,
en Valencia, del 27 de febrero al 1 de marzo, 2003.

V Jormnadas Cientificas de Investigacion sobre Personas
con Discapacidad, en Salamanca, del 17 al 19 de mar-
z0, 2003.

Congreso Nacional de Arte y Discapacidad, en Altea
(Alicante), del 3 al 5 de abril, 2003.

Congreso Europeo «Vida Independiente», en Santa Cruz
de Tenerife, en abril, 2003.

Seminario de ONG's paralelo a la Conferencia de Minis-
fros, en Mdlaga, abril-mayo, 2003.

Conferencia de Ministros responsables de las politicas
de integracion de las personas con discapacidad, en
Mdlaga, los dias 6-8 de mayo, 2003.

I Congreso Nacional de Familias con Discapacidad In-
telectual, en Mérida, los dias 5 al 7 de mayo, 2003.
Tecnologia de la Rehabilitacion y Autonomia en Espana,
en Logrono, en octubre, 2003.

Accesibilidad en la comunicacion de las personas sor-
das, en noviembre, 2003.

Salén de la Discapacidad, en Madrid, 3 de diciembre,
2003, acto en el que tendrd lugar la clausura del Aho
Europeo de las Personas con Discapacidad.

El Sindrome de Wagr-Guia de
Familias, editado por Odc-IMSER-
SO/Aniridia, Madrid, 2002, 55 pdgs.
Mucopolisacaridosis-Guia de
Familias, editado por Odc-IMSER-
SO, Madrid, 2002, 61 pdgs.
Insercién Laboral de las Perso-
nas Afectadas por Fibrosis Quis-
tica-Guia de Buenas Prdcticas,
editado por Fundaciéon ONCE/Fi-
brosis Quistica, Valencia, 2002, 108
pAgs.

Libro Verde de la Accesibilidad
en Espana. Diagnéstico y bases

Liped LA

para un plan integral de supresiéon de barreras. Institu-
to Universitario de Estudios Europeos de la Universidad Au-
ténoma de Barcelona. Editado por IMSERSO-Coleccion Es-
tudios e Informes. Madrid, 2002. 341 pdags.

Metabolismo de las Porfirinas y Porfirias, por AMADOR
SCHULLER Y RAFAEL ENRIQUEZ DE SALAMANCA. Ed. Complutense.

Desde «Papeles de FEDER» dedicamos
este espacio a las entidades que han
decidido colaborar con nuestra
Federacion

Convocatoria
Ayudas
Sociales, 2003

Obra Social Caja Madrid destind en el afo
2002 cerca de 14 millones de euros para proyec-
tos sociales, a través de sus siete convocatorias
de ayudas, de las que se beneficiaron mas de
dos millones de personas. FEDER firmd Convenio
con Caja Madrid para la financiacion del SIO.

Ademas Obra Social Caja Madrid ha colabora-
do con FEDER en la Publicacion de los trabajos
elaborados junto con EURORDIS en Espafna.

OBRA SOCIAL

Firma del
Convenio con
Caja Madrid
para el SIO. La
firma ha sido con
Ignacio Lechuga
Pando, director |
de la sucursal de |
Caja Madrid de
la ¢/ Amador de
los Rios, 2
Sevilla

F U M D ACI O M

R e

La FUNDACION INOCENTE, INOCENTE na-
cidé en marzo de 1995 por iniciativa de ZEPPELIN
TV. Es esta Fundacién la que promueve, cada afo,
la gala televisiva cuyo fin es la recaudacion de fon-
dos para apoyar distintas causas, siempre dedica-
das al campo de la discapacidad infantil.

Agradecemos a la Fundacién Inocente Inocente
su decision de colaborar en el 2002 con FEDER en
nuestro Servicio de Informacién y Orientacion.

Fundacion Telefonica

La Fundacion Telefonica sigue ano tras afo
prestando su ayuda a entidades como FEDER
quienes utilizan las comunicaciones telefdnicas,
para un fin tan noble como romper la incomuni-
cacion de las personas y canalizar la informa-
cién y ayuda que precisan.

MINISTERIO
DETRABAJO
Y ASUNTOS SOCIALES

200>

il P bear

INSTITUTO
DE MIGRACIONES

s 1K Ll et et o i s L

Y SERVICIOS SOCIALES
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EMILIO

MARTiN,

(TOURETTE»

Reportaje

El furor de la necesidad

o siempre es facil trenzar bien los mimbres que van a dar como resultado un reportaje.
Multiples factores pueden jugar a favor o en contra para que esto sea posible o termine
en fracaso: lo enrevesado del tema, la dificultad de la documentacion, los reparos y las
obstrucciones del propio protagonista pueden dar al traste con nuestras mejores intenciones.

No ha sido este el caso. Emilio
Martin se ha constituido, de principio
a fin, en el verdadero protagonista de
esta historia hecha reportaje, de este
relato hecho fiel testimonio de quien
en su enfermedad ha encontrado,
desde la mas tierna edad, fuerza y
valor para luchar por su auténtica
existencia. jEsto si que ha sido facil
para el periodistal, quien no ha tenido
mas que dar paso a este relato para
conformar un interesante reportaje
que tiene nombre propio. Emilio
Martin y que nos habla de toda una
vida conviviendo con el Sindrome de
Tourette:

—Cuando se emitia por television
la serie «Yo, Claudio» —nos cuenta
Emilio—, la gente mayor tendia a
identificarme con el personaje
protagonista, por mis tics y mis
titubeos. Estos mismos rasgos, que
aparecieron a edad muy temprana y
formaron parte consustancial
conmigo, y que conmigo crecieron,
me hicieron sentirme distinto,
separandome de mis companeros de
colegio, para quienes yo sélo era
«tonto», pues la verdad es que mis
movimientos anormales, como
Claudio, producian terribles efectos
de rechazo social, comparable a haber
sido leproso o algo parecido. No
obstante, ese aura de ingenuidad que
me envolvia, confundida por mis
coetaneos, como dije, como una
especie de retraso mental, era un
potente atrayente de nenes con

perversas y oscuras intenciones, los
tipicos abusones de patio de colegio,
para quienes era su juguete preferido.

No obstante, con el tiempo, sufri
un lento y progresivo proceso de
autoafirmacioén casi
inconscientemente. Yo era yo,
entendia cuanto sucedia a mi
alrededor (en la medida en que mi
edad me lo permitia), era capaz de
hablar con adultos que me doblaban
la edad de sus temas, vy la verdad es
que, para parecer tonto, hacia
muchas menos tonterias e
imprudencias que muchos
muchachos companeros mios. Un
dia, mi companero de clase (nos
sentaban de dos en dos) —tipo
curioso, pues no paraba de
observarme, y tenia un ano mas que
yo— me dijo: «No te entiendo, me
das rabia, porque parece que te
haces el tonto y no lo eres y encima
siempre tienes una respuesta para
todos mis comentarios, ¢por qué
finges ser tonto?»

Para ese comentario nunca tuve
respuesta. Nunca fingi ser nada, yo
era tal cual. Mis padres achacaban
mis tics y compulsiones a una
presumible personalidad nerviosa y
ansiosa, y eso era todo. Era un tipo
muy ansioso, impulsivo y nervioso.
Lo compensaba, eso si, con un
agudizado sentido de la seriedad,
entendida como obrar con diligencia,
no como tratar de forma y manera
sosa a mis interlocutores (quienes

apreciaban en mi trato un cierto
ingenio humoristico y facilidad de
palabra).

... sigo siendo un personaje
solitario

Hoy, a pesar de hacer algunos
amigos, sigo siendo un personaje
solitario, que se ahoga en su mar de
pensamientos, a veces obsesivos.
Pero ahora tengo una identidad, sé
que todo lo que mental y fisicamente
me desborda tiene una causa
médica, es una enfermedad, y no la
padezco solo yo, sino bastantes mas
(no muchos eso si, pero los hay).
Damas y caballeros, les presento al
Sindrome de Gilles de Ila Tourette.
Me explicaron que todos mis tics y
ansiedades se debian a una
sobreproduccion de dopamina, junto
a otros neurotransmisores, y que no
habia tratamiento curativo —si
paliativo— de la enfermedad.
Tampoco tenemos medicamentos
huérfanos o especificos, asi que se
me empezod a tratar con ansioliticos,
antidepresivos, antiepilépticos
incluso (algunos médicos discrepan
de su aplicacién para esta
enfermedad); y antipsicoticos, hasta
llegar al tratamiento que tengo
actualmente. Yo no soy un caso grave
de la enfermedad, pero los casos
graves sufren elevadas a la enésima
potencia los tics, las obsesiones, las
ansiedades, las compulsiones vy las
depresiones. También sienten




desbordadamente las euforias; y
necesitan vigilancia las 24 horas.

Los tourettes no somos malos,
no somos neurdéticos ni
esquizofrénicos. Ademés no
hacemos dano mas que a nosotros
mismos. Sentimos como
cualquiera, tenemos un buen
coeficiente de inteligencia,
queremos a nuestras familias, nos
enamoramos como cualquiera, nos
deprimimos como cualquiera, como
cualquiera que también siente
Ansiedad, confusién, cansancio,
etc... pero multiplicado siempre por
cien, porque para eso los demas
producen un chorrillo de dopamina,
y nosotros una cascada.

Llamamiento a los poderes
publicos

Por todo ello quiero aprovechar la
oportunidad que se me brinda para
reclamar a los poderes publicos, bien
sean autondmicos o estatales, que
junten a los profesionales, que los
tienen; y a los medios
instrumentales (camas,
instalaciones...), que también
pueden tenerlos, para crear centros
de atencién especializada y terapia
ocupacional; para que al menos los
casos mas graves tengan una calidad
de vida a la que tienen derecho por
el mero hecho de ser seres
humanos. Se podria haber hecho,
pero no se hace porque el Tourette
no crea alarma social, pues es
congénito pero no contagioso, y
normalmente no causa la muerte.
Asi que, como encima no hay
muchos votos... err, casos, perdoén,
registrados hasta ahora en Espana,
la clase politica de las diversas
administraciones ni siquiera nos
escuchan. Hasta el punto de que
estuve tres semanas consecutivas
sentado en la puerta del Consejero
de Salud de la Junta de Andalucia
con carteles y firmas sin resultado
satisfactorio. Se nos dijo incluso que
como en Espana ni el Insalud ni las
autonomias con competencias
transferidas habfan tomado la
iniciativa al respecto, ellos no
estaban obligados a dar el primer
paso.

Ademaés, en otro orden de cosas,
mis tics me impiden encontrar un
trabajo normal, como el que le
pueden dar a cualquiera. Porque la
mia es una tara fisica que afecta a la
imagen de la empresa ,y al
empresario privado no le gusta correr
riesgos. No basta, pues, con valer,
hay que parecer que vales, y lo triste
es que incluso para el empresario de
tu familia, eres un individuo con tics y

demasiado impulsivo. Es el estigma
del Tourette.

Por ultimo, para los centros de
valoracion de minusvalia, no eres casi
digno de obtener ayudas por
minusvalido, pues tus taras son
fisicas, no psiquicas, y para obtener la
condicion de minusvalido en
condiciones (s6lo obtenemos bajos
porcentajes con suerte) tienes que
ser Down, o tener algun trastorno o
retraso psiquico profundo, o vivir en
silla de ruedas.

Instituciones que, sin cada uno de
nosotros, ellos no son nada.

He aprendido en estos largos
anos de vivir con mi enfermedad, que
lo mas importante soy yo mismo, en
mi esfuerzo de autocontrol y de
adaptacion esté la parte mas
importante de la lucha, mas incluso
que los farmacos. Si yo me ayudo a
mi mismo, ayudaré a los médicos que
me traten ahora y en el futuro. Todas
las personas tenemos un valor
intrinseco indispensable e inalienable,

Los tourettes no somos malos, no somos
neurodticos ni esquizofrénicos. Ademas no hacemos
daino mas que a nosotros mismos. Sentimos como

cualquiera, tenemos un buen coeficiente

de inteligencia, queremos a nuestras familias,
nos enamoramos como cualquiera, nos
deprimimos como cualquiera, como cualquiera
que también siente.

El «blues» del enfermo
de Tourette

Este es el «blues» del enfermo
de Gilles de la Tourette en Espana.
Estamos hartos de oir que vivimos en
un pais desarrollado, que quiere
entrar en el G-8 (no se lo creen ni
ellos) pero que social y
sanitariamente, esta «potencia» deja
mucho que desear. Deberiamos dejar
de mirarnos tanto el ombligo, de
pedir independencias alocadamente y
quitar a Ronaldo de las primeras
planas de los medios, y empezar a
trabajar por nosotros mismos. Ya es
hora de que los hombres y mujeres
(o viceversa) honrados se levanten
para defender sus derechos
constitucionales, y demostrar a las

que forma parte consustancial de
nuestra alma. Por eso, si los politicos

no nos ayudan, juntémonos y demos
lo mejor de nosotros mismos. Algun
dia, notaremos los resultados. Yo he
podido llegar hasta aqui, sigo con mi
familia y tengo pocos pero buenos
amigos. Y no soy un desequilibrado,
ni un mongodlico. Puede que necesite
ayuda, pero sé que puedo lograr al
menos algunas de mis metas.
Ademas, ya nunca caminaré solo.

* ¥ %

Huelga aqui cualquier final o
colofén a esta historia. Por si misma
vale su peso en oro, sobre todo en
oro de valentia y coraje. Quizé haya
llegado la hora de dar la cara, quiza
estos pacientes de enfermedades
raras se hayan cansado de esperar
tanto, quiza Emilio, como tantos
otros que iran pasando por estas
paginas no se resignen mas a ser
meras marionetas postradas en su
cama. De nosotros depende que asi
no sea. W

Emilio estudia, trabaja,
practica el ocio

y celebra fiestas

con la rutina y normalidad
de quien no vive con los tics
de su dolencia.

-
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Asociaciones integradas en FEDER

Asociacion de Lucha contra la Distonia
en Espana (ALDE)
o Teléf.: 914379220 ¢ alde@distonia.org
¢ www.distonia.org

Asociacion Valenciana para el Sindrome
de Prader-Willi
o Teléf.: 963471601

Asociacion Andaluza de Lucha
contra la Leucemia «Rocio Bellido»
o Teléf.: 954181241
¢ aaleurociobell@supercable.es

Asociacion Balear de Afectados por la Trigonitis
y la Cistitis Intersticial
o Teléf.: 971665322 ¢ abatycipina@hotmail.com

Asociacion Espariola de Enfermos
de Glucogenosis
o Teléf.: 968808437 ¢ amhernan@ual.es
* www.ucip.net/eeg

Asociacion Catalana de Fibrosis Quistica
* Telefax: 934272228
¢ fqcatalana@fibrosisquistica.org

Asociacion Espaiiola para la Investigacion
y Ayuda al Sindrome de Wolfram
o Teléf.: 954610327
¢ matimoragomez@eresmas.com

Asociacion Andaluza de Ataxias
Hereditarias
o Teléf.: 954361675 ¢ asadahe@interbook.net
o www.interbook.net/personal/asadahe

Asociacion de Ataxias de Castilla-La Mancha
o Teléf.: 985097152
* acampo4@almez.pntic.mec.es
* www.hispataxia.org

Asociacion Espariola de Aniridia
o Teléf.: 915344342
¢ asoaniridia@telefonica.net
¢ www.aniridia.com

Asociacion Catalana para la Neurofibromatosis
o Teléf.: 933074664 ¢ info@acnefi.com
ewww.acnefi.com

Asociacion Espaiiola de Extrofia Vesical
Teléf.: 952880048 ¢ asexve@extrofia.com
* www.extrofia.com/asexve

Asociacion Espaiiola de Enfermos
y Familiares de Gaucher
o Teléf.: 928242620
* gaucher@eresmas.com

Asociacion Andaluza contra la Fibrosis Quistica
o Teléf.: 954086251
¢ fgandalucia@supercable.es
o www.fqandalucia.org

Asociacio d’Afectats per Retinosis Pigmentaria
a Cataluia
o Teléf.: 933259200 ¢ aarpc@virtualsd.net

Asociacion Espaiiola de Afectados
por Malformaciones Craneocervicales
o Teléf.: 976599242 e chiari@arrakis.es

Associacio Catalana de Maltats
de Huntington
o Teléf.: 933145657 ¢ acmah.b@suport.org
* www.acmah.org

Asociacion Espaiola de Enfermedades
Musculares (ASEM)

o Teléf.: 934516544 » asem15@suport.org
* Www.asem-esp.org

Asociacion Espaiiola de Narcolepsia
* Teléf.: 666250594 ¢ informacion@narcolepsia.org
e www.narcolepsia.org

Asociacion Hemofilia de Andalucia
o Teléf.: 954240868  hemofilia@supercable.es

Associacié Catalana de Osteogénesis Imperfecta
o Teléf.: 933137610
¢ osteogenesisbcn@teleline.es
e www.bcn.es/tjussana/acoi

Associacio de Grups de Suport
de P’Ela a Cataluiia
o Teléf.: 933890973

Asociacion Espaiiola de Déficit de Alfa-1
Antitripsina
Teléf.: 956537186 ¢ alfalinfo@wanadoo.es
e www.alfal.org/

Asociacion Espafiola contra la Leucodistrofia
o Teléf.: 964523874 o leuco@asoleuco.org
¢ www.asoleuco.org

Associacio d’Ajuda als Afectats
de Cardiopaties Infantils de Catalunya (AACIC)
o Teléf.: 932073940 e aacic@eresus.com

Asociacion de Esclerosis Tuberosa
de Madrid
o Teléf.: 917193685 ¢ Escletuber@wanadoo.es

Asociacion Espaiiola de Porfirias
o Teléf.: 954340071 e porfiria.es@terra.es

Asociacion Valenciana Sindrome de Rett
o Teléf.: 963699648
¢ valenciana@rett.es ¢ www.rett.es

Asociacion de Epidermolisis Bullosa de Espaia
o Teléf.: 925816434 ¢ acbe@aebe-debra.org
* www.aebe-debra.org

Associacio d’Afectats de Siringomielia
a Cataluia
* Teléf.: 639253356 ¢ siringo@cconline.es
¢ www.siringomielia.org

Associacio d’Afectats per Productes
Quimics i Radiacions Ambientals
(ADQUIRA)

* Teléf.: 933226554 ¢ caps@pangea.org

Asociacion de Pacientes de Huntington
de la Provincia de Cadiz (APEHUCA)
o Teléf.: 679897158 ¢ apehuca@hotmail.com
e http://usuarios.tripod.es/Apehuca

Alianza Espaiiola de Familias de Von Hippel
Lindau
* Teléf.: 616050514 e alianzavhl@alianzavhl.org
¢ www.alianzavhl.org

Asociacion de Enfermos de Patologias
Mitocondriales (AEPMI)
o Teléf.: 954420381 » apmia@hotmail.com

Asociacion de Huesos de Cristal de Espana
(AHUCE)
o Teléf.: 914678266
¢ ahuce@airtel.net ® www.ahuce.org

Asociacion Madrilefia de Afectados
por Sindrome de Tourette y Trastornos
Asociados
o Teléf.: 914769348 « AMPASTTA@terra.es
e http://perso.wanadoo.es/ampastta

Asociacion Espaiiola de Ictiosis
o Teléf.: 963775740 ¢ desiree@genteole.com

Associacio de Lluita contra la Distonia
a Cataluna
o Teléf.: 932102512 ¢ alde.c@terra.es
* www.infodoctor.org/aldec/aldec.html

Asociacion Sindrome de Marfan (SIMA)
o Teléf.: 966141580 o sima@marfansima.org
o www.marfansima.org

Asociacion Espanola de Sindrome de Sjogren
* Teléf.: 902113188
¢ PILAR.DELAPENAG@teleline.es
o www.lire.es

Asociacion Sindrome de Angelman
o Teléf.: 670909007 e ramsa@eresmas.com
¢ www.angel-man.com/asa_espa.htm

Asociacion de Esclerodermia de Castellon
* Teléf.: 964060300
¢ adec@esclerodermia-adec.org
e http://www.esclerodermia-adec.org

Asociacion Espaiiola de Familiares
y Enfermos de Wilson
o Teléf.: 983372150 ¢ wilsons@teleline.es
* www.infovigo.com/wilson

Asociacion Nacional Sindrome de Apert
o Teléf.: 914457468 ¢ ansapert@teleline.es
o www.apert.telyse.net/

Asociacion Madrilena contra la Fibrosis
Quistica
o Teléf.: 913015495 ¢ fgmadrid@jet.es

Asociacion Espaiiola de Esclerodermia
o Teléf.: 917103210
* a.e.esclerodermia@wanadoo.es
ewww.esclerodermia.com

Asociacion de Nevus Gigante Congénito
o Teléf.: 918161793 ¢ asonevus@wanadoo.es

Asociacion Espaiiola de Déficits Primarios
Inmunitarios
* Teléf.: 918099890

Asociacion Andaluza del Sindrome
de Gilles de la Tourette (ASTTA)
o Teléf.: 9576030161
¢ saludjurado@hotmail.com
o http://personal.telefonica.terra.es/web/ciberorg

Asociacion Nacional de Afectados
de Epilepsia Mioclonica de Lafora
o Teléf.: 925292156 ¢ lafora@retemail.es
¢ http://www.arrakis.es/~lafora

Asociacion Espaiola de Angioedema Familia
(AEDAF)
* Teléf.: 606153099
¢ aedaf@eresmas.com ® www.aedaf.es.org

Asociacion para las Deficiencias
que afectan al Crecimiento y al Desarrollo
(ADAC)
¢ Teléf.: 954989889 ¢ a.d.a.c@telefonica.net
¢ www.geocites.com/HotSprings/
Villa/4521/index.html

Asociacion Catalana para el Sindrome
de Prader-Willi
o Teléf.: 963471601
¢ praderwillicat@xarxabcn.net
* www.xarxabcn.net/praderwillicat

Asociacion Andaluza de Sindrome
de X Fragil
¢ Teléf.: 959280190 ¢ sxf_andaluza@yahoo.es




*Acaba de recibir su primera mufieca.

EL PLAN AYUDA permite a todas las
"8 Entidades Sin Animo de Lucro
' o (ESAL), hacer envios nacionales e
internacionales con descuentos de
hasta el 68%. [i] 902 300 400.
WWW.Mmrw.es

VAMOS TAN LEJOS QUE LLEGAMOS AL CORAZON m



