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CARTAS DE LOS LECTORES

Injustificado rechazo «por unas manos»

ijaros un momento en vuestras manos, miradlas bien, ;que veis? Diréis que simple-
Fmente unas manos. Pues yo veo una herramienta de trabajo, la carta de presentacion
a la sociedad. ;Quién no da la mano a alguien por lo menos una vez al dia? Imagina-
ros ahora que vuestras manos se ponen moradas por el frio, que en vuestras yemas de los
dedos, en todas las yemas de los dedos salen heriditas abiertas que incluso les sale sangre.
iQue horror! ;A quién dariais la mano entonces? Esto es lo que me pasd a mi durante mu-
chos afios. Tengo lo que se llama Fendmeno de Raynaud. Durante afios me «dolia» el sim-
ple hecho de echar la sal en las comidas o cortar el tomate para la ensalada. A mi hijo le
producia rechazo darme la mano. Los dermatélogos me recetaban una crema con corticoi-
des tras otra y ninguna hacfa absolutamente nada. Tuvo que ser la auxiliar de Farmacia la
que me dijo qué producto utilizar, no voy a decir aqui el nombre para no hacer publicidad,
yo lo llamo «crema magica. La utilizo dia y noche desde hace 6 afios, si la dejo de utilizar
vuelve a salir el problema. Si mirdis mis manos ahora, veréis simplemente unas manos.
MARiA RODRIGUEZ GOMEZ

Falta de medios por falta de apoyo

esde la perspectiva de una asociacion de afectados de enfermedades raras, resulta
Dtristemente indignante constatar dia a dia, la falta de apoyo Administracion Publica

y entidades privadas de carcter social por ser pocos. En estas asociaciones muchas
veces no llegamos al centenar de asociados. En estas condiciones no se puede mas que
compartir con otras cuatro asociaciones, un pequefio despacho atendido a «deshoras», en
las que dificilmente se pueden gestionar cosas. Las cuotas no dan para mantener personal
asalariado que se ocupe integramente. Las subvenciones se pierden por imposibilidad ma-
terial de presentarse, por falta de medios para cubrir los requisitos, por falta de accesibili-

dad a la Administracion, para «los pequefios».
Victor MARTINEZ REBOLLO,
Asociacion Nacional Sindrome de Apert ANSA

Un pequeno
aliento en el
camino

esde este espacio
une nos ofrece Pape-
les de Feder, quiero

alzar la voz y gritar la tan
manida frase «Si quieres,
puedes». A pesar de los
obstaculos con los que nos
solemos tropezar en la vida,
a pesar de las limitaciones
que podamos tener como
personas con algun tipo de
discapacidad, os animo a
que busquéis en vuestro in-
terior, ese espiritu de supe-
racion, y luchéis por conse-
guir aquello que realmente
anheldis. La lucha no es fa-
l, pero la satisfaccion per-
sonal, es sin duda, el mayor
premio que una persona
pueda consequir.

MARTA GAITAN
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No, sin FEDER

a sociedad se encuentra in-

I mersa en un continuo cam-

bio. Los sectores mds ignora-

dos y peregrinos afloran hoy ante

un futuro del que no quieren que-

dar excluidos, habida cuenta que la

inanicién y la desidia son el més se-

guro salvoconducto al mds inevita-
ble olvido.

Por eso los colectivos se unen
para hacer mas fuerza en esas rei-
vindicaciones de las que depende
ese futuro comun, pero en mayor
medida de los que luchan. Mujeres
que reivindican una ley que les re-
conozca su discriminacion positiva;
y también las personas con discapa-
cidad en igual medida, gitanos, fie-
les de distintas creencias y modos
de ver la vida Son muchos afios
—casi podriamos decir siglos— en
los que estos colectivos han vivido
afectados por ese injustificado
arrinconamiento, y en otros casos
por un excesivo paternalismo.

Hoy esos grupos piden un lugar
en esa sociedad, tantas veces injus-
ta en el reparto de derechos y privi-
legios, que siempre han carecido de
justificacién y sentido, pero mucho
maés en la época en que vivimos.

También nosotros —esos tres
millones de pacientes de enferme-
dades raras y sus familias— no que-
remos quedar al margen de esta re-
volucién social que hoy vive nuestra
sociedad. También ellos quieren sa-
lir a la calle, reivindicar un lugar en
la escuela, la universidad, la fabrica
y la oficina. Ellos no quieren ser pa-
réasitos de una sociedad que les ha
tenido en el mds absoluto olvido, y
que armandose de falso proteccio-
nismo, ha querido decidir por ellos,
asumir su representacion, hacer,
deshacer, opinar y decidir, ignoran-
do que también ellos saben hacerlo.

Es esa sociedad la que estd obli-
gada a hacerle posible todo esto.
Habra que cambiar las leyes, habra
que acondicionar los lugares y los
edificios, habrd que acomodar los
horarios a las condiciones de vida
de estas personas, habrd que homo-
logar su situacién a la de tantos
otros enfermos cronicos, en su co-
bertura de pensiones y subsidios.
Habr4, en definitiva, que afrontar
la situacion de esos tres millones de
pacientes de enfermedades raras y
sus familias para darles una solu-
cion jya! y definitiva. Pero, no sin
ellos, no sin FEDER.

FEDER
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en Andalucia

esde que la Federacion Espafiola de Enfermedades
Raras (FEDER) diera sus primeros pasos, a finales
de la década de los 90, Andalucia ha jugado un papel
muy importante en la historia de esta organizacion.
De hecho, desde Sevilla se comenz6 una labor a favor de
aquellas personas que padecian patologias minoritarias y sus
familiares a través de una entidad pionera en Espaifia. Con el paso
del tiempo, sus responsables decidieron crear, con acierto,
delegaciones por todo el pais para llevar a cabo, entre otras cosas,
una atencién mas fluida y cercana para los afectados de
enfermedades poco comunes y su entorno mds cercano.

Asi, Cataluiia, Extremadura, Valencia, Madrid y Andalucia
fueron las primeras Comunidades Auténomas en contar con una
sede de FEDER. Precisamente, esta tltima Delegacion, que vio la
luz en mayo de 2002, realiza una serie de actividades dirigidas a
nuestro colectivo. De todas ellas, he de destacar por su importancia
y cercania la celebracion en Sevilla de las II Jornadas Andaluzas de
Asociaciones de Familiares y Afectados por Enfermedades Raras
los dias 26 y 27 de noviembre de 2004.

La segunda edicion de este evento supone una continuidad de la
semilla plantada el afio pasado cuando muchas personas
compartieron experiencias y conocieron mas detalles sobre
diferentes aspectos sanitarios, asistenciales y sociales de sus
respectivas dolencias. Mesas redondas, conferencias, talleres y
grupos de trabajo de diferentes materias protagonizaran esta
iniciativa cuyo lema es «Creando redes de pacientes en Andalucia».

Pero esta Jornada no es el unico acto desarrollado por FEDER-

Andalucia, ya que, entre otros ejemplos, asesora y apoya a

asociaciones, se encarga de una Encuesta sobre los recursos
hospitalarios existentes para este tipo de patologias en el territorio

andaluz y busca en este &mbito una presencia activa en los Medios
de Comunicacion regionales complementado con un programa de
difusion y sensibilizacion en la sociedad.

Para la buena consecucién de los proyectos citados y otros no
mencionados que se ejecutardn en meses venideros se dispondra de
un equipo de profesionales contratados gracias a la colaboracién de
la Consejeria de Empleo de la Junta de Andalucia que supondré un

aumento de los servicios prestados por esta Delegacion a aquellos
andaluces que, como yo, sufren una enfermedad minoritaria.

FEDER
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Sevilla acogio las |1 Jornadas de
pacientes con Enfermedades Raras

* El Encuentro, que congrego a mas de 120 personas, se ha
constituido en no de los mas importantes foros de pacientes con
Enfermedades Raras en Espana.

Sevilla—(Cronica de Claudia Delgado, directora
de Proyectos de FEDER). La"Federacion’ Espa-
fiola de Enfermedades Raras: FEDER ce{ebro en
Sevilla el 11 Encuentro de paclentes afectados
con Enfermedades Raras/los dias 26y 27 de no-
viembre en el Hotel Novatel. El evento reunio a
mas de 150 personas, entre expertos de Salud, re-
presentantes de la Administracion publica, aso-
ciaciones, familiares y pacientes afectados.

n su segunda edi-
cion, el Foro de
Pacientes ha sido

calificado, como un impor-
tante escenario de con-
cienciacion del «problema
de desproteccidon sanita-
ria» en que viven los pa-
cientes afectados por estas
dolencias.

La consejera de Salud,
Maria Jesus Montero,
anuncié durante el acto in-
augural la suscripcién de
un convenio de colabora-
cion con FEDER para me-
jorar las condiciones de
vida y de salud de los afec-
tados en Andalucia, en el
marco del cual se impulsa-
ran acciones para avanzar
en la prevencion, diagnos-
tico precoz y asistencia sa-
nitaria para los enfermos y
sus familias. De forma
complementaria, la conse-
jera afiadio que se incenti-
vara la investigacion y se
realizaran nuevos estudios.

Segun la Federacion,
gue actualmente agrupa a
mas de 80 asociaciones
miembros en toda Espa-

fia, «el Encuentro ha po-
tenciado el trabajo de las
asociaciones al tiempo
que ha servido para poner
de relieve las demandas
de los pacientes». Las Jor-
nadas atrajeron la aten-

Mesa inaugural presidida por la consejera de Salud, M.2 Jesus
Montero, el presidente de FEDER, Moisés Abascal y Soledad
Jiménez, Jefe del Servicio de la Direccion General de Personas

con Discapacidad.

cién de los principales
Medios de Comunicacion,
quienes a través de espe-
ciales informativos multi-

Creacion de Redes de pacientes

ajo el lema «Creando redes de pacientes en Andalucia, las
Jornadas alcanzaron el objetivo de sensibilizar a profesiona-
les médicos y administracion publica de las necesidades de es-

Miembros de la Junta directiva de FEDER y representantes de los
partidos politicos: Isabel Pozuelo (PSOE), Juan Manuel Armario
(PP) y Eloisa Diaz (PA).

tas enfermedades, mediante el intercambio de experiencias de los
propios afectados. Seguin sefialé Moisés Abascal Alonso, Presidente
de la Federacién Espafiola de Enfermedades Raras, «jornadas como
éstas son necesarias para reivindicar el modelo de intervencion inte-
gral que requieren de la Sanidad publica los pacientes con E R».

El programa conté con la participacion del responsable de mi-
crobiologia del Banco de Lineas Celulares de Granada, Fernando
Cobo Martinez, el experto de la Red Epidemioldgica de Investiga-
cién en Enfermedades Raras en Andalucia, Enric Durén y la De-
cana de la Facultad de Medicina de la Universidad de Sevilla, Car-
men Osuna, entre otros especialistas.

plicaron la difusién y el
conocimiento de las En-
fermedades Raras entre la
poblacion andaluza.

Representantes
de mas de 100
patologias

| Encuentro reunié a 40
asociaciones de Enfer-
medades Raras, repre-

sentantes de mas de 100 patolo-
gias minoritarias diferentes. La
diversidad de los asistentes, es-
tuvo contrastada con la simili-
tud de su problematica: aisla-
miento, desconocimiento de la
enfermedad, ausencia de proto-
colos de diagnostico, de medica-
mentos y de tratamientos y
poca 0 nula atencién médica.
Por ello, el programa incluyd
conferencias, mesas redondas y
talleres especializados donde se
trataron, desde diferentes pers-
pectivas, los principales proble-
mas del movimiento asociativo
en Andalucia.




Grupo de trabajo con distintos miembros de asociaciones de Enfermedades Raras.

n el primer dia del
Encuentro se lleva-
ron a cabo dos Me-

sas Redondas que aborda-
ron el estado de las organi-
zaciones de pacientes en los
ultimos diez afios, resu-
miendo los avances de las
asociaciones y la Federa-
cién en materia de Educa-
cién, Comunicacion e In-
vestigacion, asi como el es-
tudio de la coordinacién
institucional entre pacien-
tes y los diferentes organis-
mos implicados: Junta de
Andalucia, Universidad,
Oficina del Defensor del
Pueblo y asociaciones.

Para el segundo dia, se
tuvieron entre otros, una
Mesa de Debate con repre-
sentantes parlamentarios
del PSOE, PP, PA e IU en
donde se expusieron los
planes de sus partidos poli-
ticos en relacion con las En-
fermedades Raras. Y ade-
mas, se presentaron los re-
sultados del Estudio de
«Aproximacién a las Enfer-
medades Raras en Andalu-
cia», realizado por la Red
Epidemioldgica de Investi-
gacion en Enfermedades
Raras (Repier), a partir del
cual se conocieron nuevos
datos estadisticos del nu-

mero de afectados en An-
dalucia.

En la conferencia de
clausura, que tuvo lugar a
las 20 horas del 27 de no-
viembre, Francés¢ Valen-
zuela, secretario de FE-
DER, destac6 el papel de
las asociaciones en la difu-
sion de las necesidades y
mejora de las condiciones

de vida de los pacientes.

a Asociacion
Espafiola de
Porfirias cele-

bré el pasado 6 de
diciembre su V ani-
versario, con este
motivo, concedid
tres premios. En esta
ocasion y durante la
celebracion de las 11

Taller de Int i6n Social Jornadas Andaluzas
aller de Intervencién Social, de familiares y afec-

conducido por Nelly Toral, tra- )
bajadora social de FEFER-Sevi- taddfs p(I)QralrEar;fer'r;wEe_
lla, y taller con Medios de Comu- R fue galardona-
nicacion dirigido por la perlodls-

con uno de los
| lan.
ta Soledad Gala os siendo re-

FEDER —=

cogido por su Presi-
dente Moisés Abas-
cal.

El premio fue en-
tregado por Rosario
Fernandez, Presiden-
ta de la asociacion
quien dedico unas pa-
labras de reconoci-
miento a la labor del
movimiento asociati-
VO en estas enferme-
dades.

Del resto de pre-
mios daremos cuenta
mas ampliamente en
el nimero préximo.

)
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ENTREVISTA

66 E| Centro de Burgos sera

innovador

y una
referencia
nacional en
Enfermedades
Raras 22

AmPARO VALCARCE
Secretaria de Estado de Servicios Sociales, Familias

La Ley de Dependencia disenara
el Sistema de Atencion a la
Dependencia y regulara los

derechos y prestaciones que
formen parte de un sistema que
constituira el cuarto pilar del
Estado del Bienestar.

El Sistema garantizara que
exista una red basica de
atencion de necesidades a las
personas dependientes en toda
Espana y que sera comparable,
si pensamos en otros ambitos,
al derecho de todos los ninos a
la educacion, o de todo enfermo
a tener atencion meédica.

* El Centro de Burgos va a
satisfacer las expectativas de
enfermos, familiares y
profesionales por la importancia
que quiere darle este Gobierno
a un centro que sera innovador
y referencia nacional en el
ambito de las Enfermedades
Raras.

y Discapacidad

(Entrevista: José Luis Rivas Guisado, jefe de Prensa de FEDER). Dar res-
puesta a la Dependencia y al mismo tiempo hacer posible la Vida Indepen-
diente, es hoy uno de los retos de este Gobierno, y en concreto de la Se-
cretaria de Estado de Servicios Sociales. Tema que, no cabe duda, entrafia
uno de los desafios mas importantes y complejos para las autoridades y la
auténtica esperanza, entre otros, para los mas de tres millones de pacien-
tes de Enfermedades Raras y sus familias, amén de otros muchos temas

que preocupan a estos ciudadanos.

ara encontrar respuesta a esta
y ofras preguntas, entrevista-
mos a Amparo Valcarce, se-

cretaria de Estado de Servicios So-
ciales, Familias y Discapacidad:

—¢ Para cuando la futura Ley
de Dependencia?

—£EI Presidente del Gobierno se
ha comprometido a que el proyecto
de ley se presente en el Parlamento
en el primer semestre de 2005. An-
tes de ello, presentaremos el Libro
Blanco de la Dependencia, que nos
ofrecera las lineas basicas para la
puesta en marcha del sistema.

FEDER

—¢ Cudles seran sus conteni-
dos?

—La ley disefiara el Sistema de
Atencion a la Dependencia y regula-
ra los derechos y prestaciones que
formen parte de un sistema que
constituira el cuarto pilar del Estado
del Bienestar.

Lo principal es que se recono-
cera el derecho a recibir unas aten-
ciones sociosanitarias a las per-
sonas dependientes. Los servicios
que queremos garantizar son las
ayudas técnicas, la teleasistencia, la
ayuda a domicilio, los centros de dia
y las plazas residenciales.




Enfermedades Raras

—¢ Se han tenido en cuenta en
la redaccion de esta ley a las En-
fermedades Raras?

—Si. El Libro Blanco nos dara
una vision ajustada de las necesida-
des de las personas dependientes.
Siempre que las Enfermedades Ra-
ras sean invalidantes y los enfermos
rednan los requisitos para ser consi-
derados usuarios del Sistema Na-
cional de Atencion a la Dependen-
cia, seran objeto de atencion.

—¢De qué forma y modo los
afectados con enfermedades po-
dran verse beneficiados?

—Depende de la enfermedad y
de sus secuelas. Lo que establece-
ra el Sistema Nacional de Atencion
a la Dependencia es el derecho
universal de todas las personas que
sean dependientes a ser atendidos
con los servicios y programas que
formen la red de Atencion y que su
dependencia requiera para llevar
una vida digna. En este sentido, el
Sistema garantizara que exista una
red basica de atencion de necesi-
dades a las personas dependientes
en toda Espana y que serd compa-
rable, si pensamos en otros ambi-
tos, al derecho de todos los nifios a
la educacion, o de todo enfermo a
tener atencion médica. Por eso, se
ha dicho que el Sistema Nacional
de Atencion a la Dependencia sera
el cuarto pilar de apoyo de la socie-
dad del bienestar.

Centro de Referencia
de E.R.

—EIl concepto de dependencia
siempre esta asociado a la impo-
sibilidad de desempenar las acti-
vidades de la vida diaria por parte
de las personas adultas. ¢Con-
templa esta ley la dependencia
infantil, y de los cuidadores, tan
frecuente en las Enfermedades
Raras?

—lLa ley sera una ley marco de
referencia para la Dependencia. En
este momento no estamos descen-

diendo a casuistica concreta. Esta-
mos disefiando unas lineas genera-
les, para decirlo gréficamente, el
cauce por el que circularan todos
los temas de Dependencia, tengan
el origen que tengan, en nuestro
pais. Si usted me pregunta si los ni-
flos podran circular por él, le diré
que si son dependientes, si, y lo
mismo en el caso de los cuidado-
res, tanto por serlo de una persona
dependiente 0 cuando por edad o
por enfermedad se conviertan ellos
mismos en personas dependientes.

—Repetidas veces ha hablado
usted del Centro de Referencia de
Enfermedades Raras de Burgos,
pero, en realidad los afectados si-
guen haciéndose muchas pregun-
tas al respecto: ¢ para cuando esta
prevista la inauguracion?, ges
Burgos el mejor lugar?, ¢dara
este Centro satisfaccion a las ex-
pectativos de enfermos, familiares
y profesionales?

—la fecha prevista para su
puesta en funcionamiento es el afio
2007. Ya esta en marcha la cesion
de los terrenos por parte del Ayun-
tamiento de Burgos, que supondra
el inicio de las obras porque, de he-
cho, ya tenemos un presupuesto re-
servado para este inicio de 680.000
euros en el presupuesto de 2005.

Este Centro de Burgos, estoy
convencida, que va a satisfacer las
expectativas de enfermos, familiares
y profesionales por la importancia
que quiere darle este Gobierno a un
centro que seré innovador y referen-
cia nacional en el ambito de las En-
fermedades Raras.

Opcidn por el modelo
mas adecuado

—¢Se ha planteado su Minis-
terio si el modelo de centros del
IMSERSO, donde se concentran
atencidén, convivencia y punto de
referencia, es el modelo adecua-
do para las Enfermedades Raras,
o simplemente se opta por este
modelo porque es un modelo es-
tandarizado que conlleva cierta
inercia dentro de este organis-
mo?

—Cuando las cosas funcionan
s6lo hay que cambiarlas para ir a
mejor. Creo que el Sistema Nacional
de Atencion a la Dependencia ser-
vira de referencia para muchas en-
fermedades que incapacitan para
hacer una vida autbnoma, indepen-
diente y normalizada.

—¢ Esta previsto que éste sea
realmente el Centro de Referencia
del Estado para las Enfermedades
Raras?

—Efectivamente, asi es. Ya le
he comentado anteriormente que
la partida presupuestaria inicial
para el comienzo de las obras
esta contemplada en los Presu-
puestos Generales del Estado de
2005.

—¢ Contaremos con sucesivos
centros de referencia, atencion y
convivencia en otros enclaves
para satisfacer la creciente de-
manda?

—FEn este momento nuestras
energias estan concentradas en el
Centro de Burgos, que aun nece-
sitara un tiempo para estar funcio-
nando. Pero si tenemos en ejecu-
cion y en proyectos otros, como el
Centro de Enfermedades Mentales
en Valencia o el de Alzheimer en Sa-

FEDER

lamanca.
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MINISTERIO
DETRABAJO

Y ASUNTOS SOCIALES

SECRETARIA GENERAL
DEASUNTOS SOCIALES
INSTITUTO DE
MIGRACIONES Y
SERVICIOS
SOCIALES

CONSEJO
NACIONAL DE
LA DiscaPACIDAD

® Este 6rgano facilitara la participaciéon del movimiento
asociativo de las personas con discapacidad en las politicas que les conciernen.

Madrid.—El ministro de Trabajo y Asuntos Sociales, JesUs Caldera, y la secretaria de Estado de
Servicios Sociales, Familias y Discapacidad, Amparo Valcarce, presidieron el pasado 3 de diciembre la
primera reunion del Consejo Nacional de la Discapacidad, con motivo de la celebracion del Dia
Internacional de las personas con discapacidad.

Este Consejo permitira que las personas con discapacidad participen en las decisiones y la puesta
en marcha de programas, servicios y actuaciones que les afectan y que tengan que ver con la
accesibilidad, con el respeto a los derechos y a la igualdad de oportunidades en todos los @mbitos de
la vida y, en definitiva, con su normalizacion, participacion y plena integracion en la sociedad.

La constitucion de este Consejo Nacional de la Discapacidad, da respuesta al mandato contenido
en la Ley de Igualdad de Oportunidades, no Discriminacion y Accesibilidad Universal de las Personas
con Discapacidad.

La composicion del Consejo es de caracter colegiado e interministerial del que forman parte,
ademas del Ministerio de Trabajo y Asuntos Sociales, los Ministerios de la Presidencia, de Asuntos
Exteriores y de Cooperacion, de Justicia, de Economia y Hacienda, del Interior, de Fomento, de
Educacién y Ciencia, de Industria, Turismo y Comercio, de Administraciones Publicas, de Sanidad y

Consumo y de Vivienda.
FEDER estéa presente en este Consejo, entre los representantes de las organizaciones de personas
con discapacidad, en la persona de su presidente, Moisés Abascal.

Expectativas del IIER

—¢ Qué espera el IMSERSO del
Instituto de Investigacion de En-
fermedades Raras (lIER)? Y, en
cualquier caso, ¢qué le pediria al
lIER en sintonia con los centros
de referencia?

—Creo que desde la Administra-
cion tenemos que hacer un esfuer-
zo por coordinar todas las iniciativas
convergentes para atender mejor a
las personas afectadas por Enfer-
medades Raras y, en este sentido,
el IIER debe integrarse en esta la-
bor.

—EI colectivo de afectados de
Enfermedades Raras y sus fami-
lias siguen esperando la cobertu-
ra de sus necesidades sociales, y
no por silentes en sus reivindica-
ciones dejan de ser mas apre-
miantes. Al respecto, ¢ qué hay de
las prestaciones sociales, del re-
conocimiento de minusvalia, de la
ayuda a domicilio, etc...?

—FEI Sistema Nacional de Aten-
cién a la Dependencia va a constituir

un marco de referencia en el que,
con unos requisitos determinados,
cualquier persona afectada de De-
pendencia tendra reconocido el de-
recho a acceder a unas determina-
das prestaciones sociales. Mientras
tanto, las redes de servicios sociales
en el ambito autonémico y local es-
tan abiertas a cualquier persona que
las necesite siempre y cuando reu-
nan los requisitos exigidos.

—Tres millones de personas,
pacientes de Enfermedades Raras
y sus familias, siguen a la espera
de una regulacion sanitaria y so-
cial, de unas ayudas sociales y
econdmicas, en definitiva, de una
atencion integral ante situaciones
tan delicadas como urgentes.
¢Qué podria decirles desde su
puesto de Secretaria de Estado
de Servicios Sociales, Familias y
Discapacidad, al respecto?

—Desde mi ambito de compe-
tencia quiero decirles que este Go-
bierno esta dispuesto a impulsar el
Centro de Referencia de Enferme-
dades Raras de Burgos para que

FEDER

* Desde la Administracion
tenemos que hacer un esfuerzo
por coordinar todas las
iniciativas convergentes para
atender mejor a las personas
afectadas por Enfermedades
Raras y, en este sentido, el lIER
debe integrarse en esta labor.

* El Gobierno esta dispuesto a
impulsar el Centro de
Referencia de Enfermedades
Raras de Burgos para que sea
una realidad y el Sistema
Nacional de Atencion a la
Dependencia supondra un
alivio para los enfermos de
estas dolencias que, ademas,
padezcan graves minusvalias,
y una ayuda fundamental para
sus familias.

sea una realidad. Y reitero que el
Sistema Nacional de Atencion a la
Dependencia también supondra un
alivio para los enfermos de estas
dolencias que, ademas, padezcan
graves minusvalias, y una ayuda
fundamental para sus familias.




El SIO informa

Servicio de Informacion y Orientacion

NELLY TORAL, trabajadora social-Sevilla
(Datos cuantitativos del SIO entre los meses de Enero a Septiembre de 2004)

EI SIO, pieza fundamental en la atencion a los familiares y afectados de Enfermedades Raras, en el marco de la
orientacion de estas patologfas, ha experimentado un importante aumento de la entrada de consultas. Ante la
exposicion de los tipos de consultas, vemos como se han diversificado en cuanto a su origen: profesional,
familiares, incluyendo a pacientes de iberoamérica. Por otro lado, destacamos el equilibrio en cuanto a las
respuestas por parte de la Federacion que no queda tan sélo en un envio de informacion general sino que poco
a poco constituye una amplia red de pacientes proporcionando contactos entre pacientes (cuadro 5).

Asociaciones de Pacientes

Han sido 7 las asociaciones que se han
creado con apoyo del SIO, algunas de las
cuales previamente se han constituido en
Grupos de Ayuda Mutua:

e Asociacion de afectados por

el Sindrome de Wegener.
e Asociacion Extremefia
de Enfermedades Neuromusculares.

e Asociacion Espafiola Sindrome

de Castleman.

e Asociacion Espafiola

de Ceroidolipofuscinosis.
e Asociacion Malaguefia
de Fatiga Crénica.
e Asociacion Espafiola para
el Sindrome de Kligger Najjar.

e Asociacién Espafiola de afectados

por el Sindrome de Smith Magenis.

Redes de Pacientes

Grupos de Ayuda Mutua

Se han creado 20 Grupos de Ayuda
Mutua en este afio, formados por pacien-
tes con las siguientes patologias:

1. Algodistrofia.
. Osteopetrosis.
. Anomalia de Peters.
. Sindrome de Jacobsen.
. Sindrome de Sneedon.
. Sindrome de Pe.h.o.
. Sindrome de Smith Magenis.
. Sindrome de Kligger Najjar.
. Distrofia Simpatica Refleja.
Granulomatosis de Wegener.
. Linfedema.
Enfermedad de Stiffman.
Esferocitosis Severa.
Hipertension Pulmonar Primaria.
Hemoglobinuria Paroxistica Noc-
turna.
16. Enfermedades Neuromusculares.
17. Esclerosis Lateral Amiotrdéfica.
18. Sindrome de Guillen Barre.
19. Sindrome de Lennox Gastaut.
20. Algoneurodistrofia.
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N.° de Consultas recibidas: 1298
Demandas recibidas

1 M Otros [9%]
M Informacion [42%]
Recursos [15%]

Contacto [34%]

Modo de Contacto

C. Postal [2%] ™ Sede y fax [3%]
2

X

E-mail [44%] B Teléfono [51%)]

Perfil

Demandante de informacién

3 M Otros [19%]
M Afectad@ [44%]

Profesional [7%]

Familiar [30%]

Difusion del Servicio

Difusion del SIO
4

Derivacion desde
otro Organismo [7%]

M Folletos informativos
19%]

Medios de
comunicacion [22%]

M Internet [65%]

Respuestas desde FEDER

5 [ Otros [10%]

M Envio de

Contacto [34%] informacion [65%

Derivacion [20%]

Durante este afio 2004 se ha facilitado
el contacto a 452 personas afectadas por
una enfermedad que no cuenta con una
asociacion de referencia, estos contactos
han sido el germen del que han nacido
nuevos grupos de ayuda mutua y asocia-
ciones de pacientes.

FEDER

Presencia
en Medlos_ _
de Comunicacion

[

uestra ¥ '
presen-
cia en

los Medios en
estos meses ha
sido muy am-
plia, aunque consideramos
especialmente importante el
aparecido en El

reportaje
Pais Semanal del
22/02/04, «<Enfermos en Olvido»:

Programa
de VVacaciones
del IMSERSO

urante el mes de mayo de 2005
FEDER va a ofrecer a sus aso-
ciados la participacién en dos

turnos de Vacaciones. Esta iniciativa, fi-
nanciada por el IMSERSO, tiene como
objetivo facilitar a las personas afectadas
por Enfermedades Raras un espacio de
ocio y tiempo libre, al mismo tiempo que
se favorece el respiro familiar.

Los destinatarios de este Programa
seran personas mayores de 16 afios, con
un grado de discapacidad igual o superior
al 50%, aportando cada uno de los parti-
cipantes el 20% del coste de la actividad.

El plazo de inscripcién en esta activi-
dad se iniciard en Enero de 2005, espera-
mos contar con vuestra participacion.
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Informe sobre
la trayectoria
del Servicio y

las perspectivas
de futuro

as vias de colaboracion abier-
Ltas con investigadores y profe-

sionales del ambito sanitario,
social y educativo son cada vez mas
estrechas, razén por la cual cada vez
el servicio que prestamos a las fami-
lias es de més calidad.

Entre las perspectivas de futuro
para el 2005 destacamos la amplia-
cion de las lineas de trabajo abiertas y
la inclusion de nuevas areas, relacio-
nadas con la realizacion de estudios e
investigaciones que nos permitan de-
terminar y cuantificar las necesidades
que los usuarios nos plantean.

Finalmente, agradecemos a todas
las instituciones publicas y privadas
que nos han prestado su apoyo en la
realizacién de este proyecto, pionero
en nuestro pais, entre ellas:

e Ministerio de Trabajo y Asuntos
Sociales.

e Fundacién Inocente Inocente.

e Consejeria de Sanidad y Consu-
mo de Extremadura.

e Universidad Pablo de Olavide
de Sevilla.

e Instituto de Investigacion en
Enfermedades Raras.

e Red REpIER (Red Epidemio-
I6gica de Investigacion de En-
fermedades Raras).

ElI SIO informa

Mas de 3.000 consultas sobre 700 ER

NELLY TorAL, trabajadora social-Sevilla

* Las 82 asociaciones integradas en FEDER, representan a
personas afectadas por mas de 500 Enfermedades Raras.

esde su creacion en 1999 FE-
D DER ha venido desarrollan-

do una intensa labor de reco-
pilacion de la informacion aportada
por las personas con Enfermedades
Raras que contactan con la Federa-
cion. Nuestra fuente principal de in-
formacién, el Servicio de Informa-
cion y Orientacién sobre Enfermeda-
des Raras, ha recibido en sus tres
primeros afios de funcionamiento
maés de 3.000 consultas sobre 700 En-
fermedades Raras. También es funda-
mental como medio para conocer la
realidad de este colectivo el trabajo
coordinado y continuo que se lleva a
cabo con las mas de 80 asociaciones
integradas en FEDER, que represen-
tan a personas afectadas por mas de
100 Enfermedades Raras.

Este trabajo ha ayudado a mejo-
rar la informacién que actualmente
existe sobre las necesidades y deman-
das del colectivo de personas afecta-
das por Enfermedades Raras en
nuestro pais, ya que la ausencia de
registros y estudios incide negativa-
mente en la calidad de vida de las
personas afectadas y de sus familias,
favoreciendo su aislamiento y su ex-
clusién social.

El primer paso para mejorar esta
situacion lo constituyé el estudio
«Enfermedades Raras: Situacion y
Demandas Socio-sanitarias» elabora-
do por el IMSERSO en 2001, para
cuya realizacion se conté con la cola-
boracion tanto de FEDER como de
las asociaciones miembros.

FEDER colabora en la prepara-
cion y puesta en marcha del Estudio
sobre «Calidad de Vida» realizado por
la REpIER, y actualmente participa
en el Estudio sobre dificultades en el
acceso a medicamentos que realiza la
Facultad de Farmacia de la Universi-
dad Auténoma de Barcelona.

Como consecuencia del recorrido
expuesto hemos detectado la necesi-

FEDER

dad de hacer un estudio que aporte
datos cuantitativos y cualitativos de
la situacion actual en que vive este
colectivo a nivel social y educativo.
Para ello consideramos adecuado uti-
lizar la Clasificacion Internacional
del Funcionamiento, de la Discapaci-
dad y de la Salud, (CIF), que nos pro-
porciona un lenguaje unificado con el
que estandarizar los datos. La CIF
pertenece a la «familia» de clasifica-
ciones internacionales desarrolladas
por la Organizacion Mundial de la
Salud que pueden ser aplicadas a va-
rios aspectos de la Salud.

Actualmente las personas afecta-
das por Enfermedades Raras viven
en una situacion de aislamiento so-
cial provocado por la inexistencia de
recursos sociales y educativos especi-
ficos y por las dificultades con que se
encuentran para acceder a los recur-
sos sociales y educativos existentes.

Con esta investigacion FEDER
pretende: Cuantificar las necesidades
sociales y educativas de las personas
afectadas por Enfermedades Raras
en Espafia y codificar, siguiendo la
Clasificacion Internacional del Fun-
cionamiento, de la Discapacidad y de
la Salud, las necesidades sociales de
los afectados por Enfermedades Ra-
ras.

Dado que estos objetivos son muy
ambiciosos, en una primera fase y
como experiencia piloto el Estudio se
pondrd en marcha en Extremadura y
Andalucia, siendo la poblacién del
estudio personas de 0 a 18 afios, afec-
tados por Enfermedades Raras, que
hayan contactado con FEDER a tra-
vés del SIO.

Para la realizacion de este Estu-
dio, como en todos los proyectos de
FEDER, es fundamental la participa-
cion de todas nuestras asociaciones,
gue esperamos gque como siempre
animen a sus asociados a colaborar
en este Estudio.




VALENCIA

Pruebas para detectar
Enfermedades congénitas
en recién nacidos

Valencia.—La Consejeria de Sanidad de la Generalidad Valenciana de-
tecto trece casos de Hipotiroidismo y once de Hiperfenilalaninemias, que
han requerido seguimiento clinico, en las 47.070 pruebas realizadas por el
Programa de Prevencion de Metabolopatias durante 2003, con el objetivo
de detectar enfermedades congénitas en la poblacion infantil de la Comu-
nidad Valencia, segun informaron fuentes de la Generalitat Valenciana.

e este modo, en 2003 la
Dprueba de Hipotiroidismo

se realizd al 98,9% de los
recién nacidos y la de Fenilcetonuria
al 98,5%. Asimismo, el nimero de
reconocimiento se incrementd en
cerca de 3.000, respecto al afio ante-
rior, ya que en el ejercicio de 2002 se
llevaron a cabo 43.519 exadmenes, se-
gun indicaron las mismas fuentes.

En concreto, el Hipotiroidismo
congénito es un trastorno hormonal
que aparece en, aproximadamente, 1
de cada 3.000 recién nacido espafio-
les. Sin embargo, en muchas ocasio-
nes ninguna manifestacién delata
este problemas hasta que no pasan
varios meses de la vida, cuando ya se
han producido en el nifio lesiones
irreversibles, teniendo especial im-
portancia el retraso mental.

No obstante, el Hipotiroidismo
se puede detectar en las primeras
semanas de vida, a través de un sen-
cillo anélisis, lo que permite tratar al
nifilo con hormona tiroidea para que
se desarrolle con absoluta normali-
dad, sin ninguna deficiencia.

Por su parte, la Fenilcetonuria y
otras hiperfenilalaninemias son
errores innatos del metabolismo de
los aminoéacidos y «se dan aproxi-
madamente en 1 de cada 10.000 na-
cidos en el cado el caso de la Fenil-
cetonuria clasica, 1 de cada 12.000

para la Fenilcetonuria atipica y 1 de
cada 6.500 para las Hiperfenilalani-
nemias transitorias», segun explica-
ron las citadas fuentes.

En el caso de que estas enferme-
dades no se traten en los primeros
meses de vida se puede desarrollar un
retraso mental grave e irreversible. A
pesar de ello, también estas enferme-
dades se pueden detectar mediante
una prueba sencilla en los primeros
dias de vida del nifio, «lo que permite
instaurar un tratamiento dietético
precozmente, que evitara la aparicion
de deficiencias y permitira al nifio lle-
var una vida normal», sefialaron.

Asimismo, explicaron que la
prueba que se realiza para el diag-
nostico precoz de Metabolopatias
en los recién nacidos, més conocida
como la prueba del talén es «senci-
lla de realizar, muy fiable —con una
sensibilidad y especificidad de casi
el 100%— y rapida en proporcionar
los resultados».

El examen se lleva a cabo a par-
tir de dos muestras de sangre obte-

nidas por puncion en el talén del re-
cién nacido, que se remite en papel
de filtro especial a los laboratorios.
La primera muestra se toma antes
del alta en la maternidad y se utiliza
para realizar el dianéstico de Hipo-
tiroidismo. Mientas que la segunda
se toma pasados los dos primeros
dias de vida, generalmente en los
centros de Atencién Primaria, y se
utiliza para realizar el diagnostico
de la Fenilcetonuria.

Enfermedades congénitas en
Valencia

Las enfermedades congénitas re-
presentan en la actualidad un pro-
blema de Salud importante en la in-
fancia, como «causa principal de
mortalidad en los primeros afios de
vida en la Comunidad Valenciana y
como responsables de discapacidad
permanente», afirmaron.

Para el abordaje de algunas de
ellas existen programas especificos
dirigidos a su prevencion y control,
gue se han demostrado, segun fuen-
tes de la Generalitat, muy «efectivos
y altamente recomendados», como
el programa de prevencion de meta-
bolopatias que desarrolla la conseje-
ria de Sanidad y que constituye «uno
de los pilares bésicos para proteger y
mejorar la salud de la poblacion in-
fantil en la Comunidad Valenciana».

® Estas enfermedades se pueden detectar
mediante una prueba sencilla en los primeros
dias de vida del nifio, «<lo que permite instaurar
un tratamiento dietético precozmente, que
evitara la aparicion de deficienciasy.

FEDER
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Asamblea General de FEDER, 2004

Madrid. (Jose Luis ToRREs, tesorero). FEDER celebrd su
Asamblea General del ejercicio 2004, el pasado 2 de octubre en
la sede del IMSERSO en Madrid. A ella acudieron, en repre-
sentacion de sus respectivas Asociaciones, un total de 43 miem-
bros procedentes de toda Espafia.

secretario Francesc Va-
lenzuela, dando lectura
al Acta anterior. Posterior-
mente, el tesorero, José Luis
Torres, informé del estado
de cuentas actual y del pre-
supuesto para 2005, pues las
cuentas anuales habian sido
aprobadas en Asamblea de
30 de junio. Mientras que la
Memoria del ejercicio 2003,
la presentaba para su apro-
bacion el presidente de FE-
DER, Moisés Abascal.
Concluidos los puntos
iniciales, la Asamblea aprobd
la modificacion de los Esta-
tutos para poder integrar las
Federaciones como miem-
bros de pleno derecho en
FEDER, y dar cobertura le-
gal a las Delegaciones. Asi-
mismo aprobd la constitu-
cion de una Fundacion, que
podria captar nuevos fondos.
Este afio era preceptiva
la eleccion de candidatos a
Junta Directiva. Se presentd
una Unica lista, encabezada
por el presidente, Moisés
Abascal, equipo formado
ademas por Emilio Martin,
Pilar de la Pefia, Jacinto San-
chez y José Luis Torres, can-
didatura que fue aprobada
por unanimidad. Se informd
que Teresa Balta, vocal de la
Junta, por exceso de trabajo,
habia presentado su dimi-
sién, y que su puesto seria
ocupado, por el tiempo que
le restaba, por Isabel Calvo.
El informe de activida-
des FEDER del afo, lo pre-
sentd la coordinadora de
Proyectos, Claudia Delgado,
quien ilustré sobre los pro-
yectos que se estan ejecu-
tando en Espafia, y en las
Comunidades Auténomas
donde esta presente. Desta-

I niciaba la Asamblea el

¢ la creciente presencia en
Prensa, asi como el esfuerzo
para afianzar las Delegacio-
nes existentes, y la extension
FEDER a través de nuevas
delegaciones territoriales.
Como adelanto, destaco el
Programa de «Vacaciones
en la Naturaleza», la Convo-
catoria de Becas para la In-
vestigacion, el 11 Encuentro
Andaluz de Enfermos y Fa-
miliares de E.R., 0, el | Con-
greso Nacional de E.R. Por

Vista general de la Asamblea y exposicion, a cargo
de Moisés Abascal, del Programa 2005.

Lateral Amiotréfica, Aso-
ciacion Sindrome de Wi-
[lians, Asociacion X Fréagil
de Madrid, Asociacion Es-

® La Asamblea aprobé la modificacion de los
Estatutos para poder integrar las Federaciones
como miembros de pleno derecho en FEDER,
y dar cobertura legal a las Delegaciones.

e Creciente presencia en Prensa, asi como el
esfuerzo para afianzar las Delegaciones
existentes, y la extension FEDER a través de
nuevas delegaciones territoriales.

su parte, Rosa Sanchez, vi-
cepresidenta de FEDER,
present6 el Programa «Pa-
racelsus», coorganizado por
la Comisién Europea, invi-
tando a todos a participar
en el Encuentro que se des-
arrollara en el mes de Junio
de 2005 en Luxemburgo.

La Asamblea ratifico los
nuevos miembros de FE-
DER que la Junta Directiva
habia aceptado su solicitud:
Asociacion Sanfilippo Espa-
fia, Asociacién Espafiola de
Anemia de Fanconi, Asocia-
cion de Familias Aragonesas
con Pacientes de Sindrome
de Tourette y Transtornos
Asociados, Asociacion Val-
verdefia de la Enfermedad
de Andrade, Asociacion Ma-
laguefia contra el Sindrome
de Fatiga Cronica, Asocia-
cion Catalana de Esclerosis

FEDER

pafiola de Sindrome de Clig-
ger Najjar, Asociacion de
Afectados de Osteogénesis.
A partir de este momento,
estos nuevos miembros de
FEDER, pasan a ser socios
de pleno derecho.

Al término de la Asam-
blea, la Junta Directiva soli-
cité que, Teresa Barco Ol-
meda, recientemente falleci-
da, que fue Presidenta de
ADAC vy principal impulso-
ra de FEDER, fuera nom-
brada Socia de Honor en re-
conocimiento a su trayecto-
ria, propuesta que fue
aceptada mediante un inten-
S0 y emotivo aplauso. Como
en cada ocasion, la Asam-
blea sirvi6 una vez mas para
motivar a las Asociaciones a
que sigan trabajando e in-
tercambiar experiencias en-
riquecedoras.

4 Becas sobre
Medicamentos Huérfanos y ER

| Real llustre Colegio Ofi-

cial del Farmacéuticos de la
Provincia de Sevilla convocd en
septiembre de este afio dos be-
cas de 6000 € para contribuir al
desarrollo en el campo de la in-
vestigacion sobre «Medicamen-
tos y Enfermedades Raras».

El Tribunal estaba compues-
to entre otros, por el presidente
y el Secretario del Colegio con-
vocante asi como por Moisés
Abascal presidente de FEDER.
Catorce trabajos se presentaron
ante el tribunal y dos salieron
elegido:

«Estudio de la expresion del
gen de la Deoxicitina Kinasa
(dCK) en la Leucemia Promie-
locitica Aguda (LPA): Implica-
ciones Terapéuticas» Investiga-
dor Principal: Miguel Angel
Sanz Alonso Servicio de Hema-
tologia y Hemoterapia Funda-
cion para la Investigacion del
Hospital Universitario La Fe.

«Andlisis de genes implica-
dos en la sintesis del heparan
sulfato para desarrollar una po-
sible estrategia terapéutica, me-
diante el uso de RNAs de inter-
ferencia, para el sindrome de
Sanfilippo A». Grupo de Gené-
tica Molecular Humana del De-
partamento de Genética de la
Universidad de Barcelona diri-
gido por los Dres. Daniel Grin-
berg y Lluisa Vilageliu en cola-
boracién con las Dras. Amparo
Chabéas y M. Joseph Coll.

A todos ellos nuestra enho-
rabuena por el trabajo realiza-
do y por el interés mostrado

@r estas patologias. J
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Un referente de accion vital
en el colectivo de afectados
de Enfermedades Raras.

Teresa Barco, o la generosidad

Por RosArRIO FERNANDEZ

| dia 9 de septiembre, con la discrecion que tuvo siempre en vido, se nos fue Tereso.

Con la misma discrecion llevd su enfermedad en todos los tramos, siempre onimosa, im-

pulsora siempre, con el corgje de la mujer de accion, osi en la fomilia su extraordinaria
fomiia —asi en la Asociacion ADAC (Asociacién para los Deficiencias que afectan ol Creci-
miento y ol Desarrollo) gran fomilia tombién— y de la que ella fue socia fundadora en 1992
y presidenta para hacerla, como su apelido, barco de los fomilias en la mejor direccion y
lucha contra vientos y mareas.

Quienes tuvimos la inmensa fortuna de tratarla y conocerla —y por tonto, amorla— so-
bemos de la grandeza de su generosidad, de su solidaridad: de la valia de su persona he-
cha en el esfuerzo y la tenacidad de su inquebrantoble voluntad. (Su mirada dabar testimo-
nio de ello. Una mirada penetrante, inteligente, limpio, y cdlida por igual, que sus lentes mul-
tiplicaban como una metdforal

Su presencia fenia un sello que la hacia —aunque nunca distonte— diferente: un aire de
enorme dignidad.

lgual inferpeloba al més alfo representante de una Institucion, que se dirigia a un auds-
torio profesional, o a un grupo de familios.

fue pues, combativa y tenaz, en la sequridod de la razén de sus argumentos: (qué bien
argumentaba, pausada y segura, pues estaba en posesion de la grocia de la mejor polo-
bra, dicha con ese acento suyo castellano, en tono tan mesurodo como rotundo, y hecha
en el estudio como en la vida: Lo palabra es la luz de la songre escribio Maria Zombranol
lo lengua era una de sus pasiones, la lengua de Shakespeare y la nuestra, cervantina y
viva. lectora gustosa, esto se traducia en los ponencios y en cuantos discursos e interven-
ciones le escuché, en citas precisas que subrayaban la idea o la intencion del discurso. (Re-
cuerdo especiaimente, como consiguid la colaboracién de Rosa Regés pora un librito deli-
cioso ilustrado por los nifios de ADAC)

Todos, el movimiento de pacientes y sus Asociaciones y FEDER, de manera especial-es-
tamos en deuda con Teresa Barco, por su diatoda dedicacion y trayectoria, y por ser per-
sona clave en la creacion de fFDER —de la que fue impulsora y cofundadora, ademds de
acogerla con generosidad en ADAC, como una plataforma primeriza desde la que efec-
tuor el lanzamiento definitivo—. £l recorrido de cinco afios de accién ha hecho nuestro pre-
sente con FEDER corno eje vertebrador de las Asociaciones, en un panoroma bien distinto
de aquel, con logros importantisimos y una presencia y un protagonismo imprescindibles ya
en el dmbito nacional y europeo de los Enfermedades Roras.

Teresa fue, es hoy, y debe ser en el futuro, un referente del compromiso y la accién en
la lucha por alconzor la superacién de la compleja realidod de los Enfermedades Raras o
Minoritarias.

A nuestra modesta Asociacion Esporiola de Porfiria prestd su asesoromiento y su coo-
peracién —ella misma y sus colaboradoras, cercanas siempre— y a quien esto escribe, su
animo cuando llegoba el desdliento.

lo Gltima vez que tuve la ocasién y la emocién de dbrazarla era dbr, la feria de Se-
viloa a punto de dbrirse en luz. £n la noche del flcdzor sevilono se leion los poemas de
Cuadernos de Roldén. flla y José Maria —como uno sdlo: amables, tiernos, y hermosos—
acudieron, omigos entre amigos. Teresa acusaba ya su cuerpo roto. Les vi cruzor el patio
donde el tiempo de la historia ha dejodo el equilibrio exacto de la belleza, lentos y amo-

rosos. Mientras se alejaban, pensé que hay seres grandes en el mundo, necesarios y defini-
%, que olumbron més alld de la finitud de la vida.

FEDER

Il Salon de
las Capacidades

Don Benito (Badajoz). (Crénica de
Estrella Mayoral Rivero, trabajadora so-
cial en Extremadura).—EIl Salén de las
Capacidades que se celebro en la Institu-
cion Ferial de Extremadura (FEVAL) de
Don Benito desde el 20 al 23 de octubre
de 2004, fue organizado por la Consejeria
de Bienestar Social de la Junta de Extre-
madura para propiciar la integraciéon y la
participacion de las personas con disca-
pacidad en la sociedad actual y con la
presencia de FEDER, a través de su De-
legacion en Extremadura. La inaugura-
cion del Salén conto con la asistencia de
la Consejera de Bienestar Social, Leonor
Flores, y con representacion del CERMI
autonomico.

En el stand de FEDER hemos atendi-
do de forma individual a profesionales,
afectados y familiares a los que hemos in-

formado sobre el
trabajo que reali-

zamos en la Fede-
racion, las asocia-
ciones que la for-
man, hemos de-
rivado afectados
a las mismas y he-
mos  distribuido
todo el material
grafico del que
disponiamos y,
sobre todo hemos
querido poner de manifiesto que las ER
en su mayoria son enfermedades crénicas
que producen una gran morbilidad y
mortalidad prematura, ademas de un alto
grado de discapacidad y, por tanto, un de-
terioro significativo de la calidad de vida
de los afectados.

La acogida por parte de todos hacia
las ER ha sido muy positiva y ha suscita-
do un gran interés. El stand ha estado
atendido por la delegada, M.2 José San-
chez Martinez, Jacinto Sanchez, colabora-
dor, Isabel Martinez, administrativa y Es-
trella Mayoral, trabajadora social. Ade-
maés se ha contado con la colaboracion de
Eva M. Carmona Bejar, madre de dos
afectados de Stickler y del vicepresidente
de la Asociacién de Gaucher (Serafin

Martin) y su esposa.

Stand de FEDER con Estre-
Ila Mayoral, trabajadora so-
cial, atendiendo al publico
asistente.
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NOTICIARIO

Constitucion del Foro Espanol del Paciente

Madrid. (Crénica de RosA SANCHEz DE VEGA, vicepresidenta de FE-
DER).- El Foro Espafiol de Pacientes quedo constituido el 6 de octubre y fue
presentado a la Prensa el pasado 14 de diciembre, a iniciativa de Fundacié Bi-
blioteca Joseph Laporte, representado por Albert Jovell, y como socios funda-
dores la Fundacion Corazon, las Asociacion contra el Cancer, de Diabéticos,
Hiperlaxitud, la Liga Reumatolégica y FEDER, con la presencia del doctor Jo-

seph Laporte Sergi.

Se acordd que los Estatutos del Foro
gue seran los de una asociacién de enti-
dades de ambito estatal que representan
a pacientes. Por tanto, la Fundacion Bi-
blioteca Joseph Laporte no podra ser
miembro fundador porque no represen-
ta a pacientes.

Se nombré a la Junta Directiva, que-
dando constituida con el doctor Joseph
Laporte como director ejecutivo y FE-
DER, encargado de la tesoreria. Se acor-
dé buscar para presidente una persona
conocida con «carisma». Asimismo, se
nombraron dos vicepresidentes, secreta-
rio general, tesorero y dos vocales.

Aparte del lanzamiento de la web
del Foro, amparandose en el Foro Vir-
tual que contempla la Ley de Cohesion,
y que ya fue presentada hace meses, se
acordd hacer una presentacion oficial
con una rueda de prensa el dia 25 o 26
de octubre en Madrid, aprovechando
que al Dr. Laporte le entregan en esa fe-
cha un Premio.

El laboratorio Merck ha sido y es el
mayor soporte econémico del Foro y su
pagina web. Pero en dias sucesivos se
tiene programadas reuniones con otras
industrias farmacéuticas para pedirles su
apoyo, asi como con fundaciones como
Fundamed.

Hasta ahora se han llevado a cabo ac-
tividades docentes para asociaciones, so-
bre una patologia concreta, como ha sido
el Cancer y la Esclerosis Multiple. La re-
presentante del cancer comentd que a
partir de ahora deberia de tratar temas
generales y no de patologias concretas.
El doctor Laporte coment6 que el Foro
deberia realizar actividades transversales
de investigacion y verticales (s6lo sobre
una enfermedad) si esta financiado, acti-
vidades de documentacién utilizando los
recursos de la Biblioteca y busqueda en
Google de documentacion, etc.

Seguidamente, se propusieron los pa-
s0s a seguir para llevar a buen puerto el
Foro. Estos podrian ser: aumentar el nu-
mero de socios; comunicar su existencia a
la opinién publica y agentes sociales; soli-

——

Fav T

= u

Albert Jovell, representante de Fundacio
Biblioteca Joseph Laporte.

citar una audiencia con la ministra de Sa-
nidad; buscar apoyo en Consejerias de
Sanidad y Consejo Interterritorial; cele-
brar una Rueda de Prensa para informar
sobre la creacion y objetivos del Foro; ce-
lebrar una reuniones en el Foro Europeo
de Pacientes y con los Defensores de los
Pacientes de las tres CCAA donde exis-
ten; intentar organizar una Jornada en
Barcelona con motivo del Dia Mundial
del Enfermo (OMS), el 11 de febrero, y
organizar el Primer Congreso Nacional
del Paciente, 18-19 de febrero, en 2005.

El Foro fgaaﬁo[’ de Pacientes,
gafan{onaofo

Diario Médico ha concedido uno de sus premios.

«Las Mejores Ideas del afio» al Foro Espafiol de Pacientes.

El acto de entrega tuvo lugar el 23 de noviembre en el MACBA,

Museo de Arte Contemporaneo de Barcelona.

M? Jose SANCHEZ, delegada de FEDER-Extremadura.

nea 900» emitié un reportaje dedicado a las E.R.
«HUERFANOS DE LA SANIDAD», una vez
mas se puso de manifiesto toda nuestra problematica y ne-
cesidades, pudimos constatar como todos los afectados por
una E.R tenemos en comun que tras el diagndéstico, nos
sentimos perdidos y desorientados y con frecuencia el mé-
dico que diagnostica tiene los mismos sentimientos.
Fueron muchas las aportaciones recogidas para la rea-
lizacion del programa de una forma seria y con gran pro-

EI pasado 31 de octubre el programa de TVE-2 «Li-

o
»
78

FEDER

ER, Huérfanos de la Sanidad

fesionalidad. Pero debido a lo valioso del tiempo en este
medio de comunicacién, muchos nos quedamos con la sen-
sacion de que la «pelicula nos la habian cortado», faltaban
cosas, entre las que destacamos, reflejar todo el trabajo
gue desde FEDER se esta haciendo llevando toda la pro-
blemética de sus asociaciones y afectados sin asociacion
que les representen alli donde puedan dar respuestas que
ayuden a conseguir el bienestar de los afectados y sus fa-
milias.

FEDER somos todos y entre todos haremos posible el
cambio. Y como no perdemos la esperanza, esperamos un
proximo programa que pueda ser continuacion de este.




Comisiéon Europea:
«Luz verde» al proyecto
«Paracelsus», presentado

por EURORDIS

Bruselas. (Crénica de RosA SANCHEZ DE VEGA, vicepresidenta de FE-
DER).—Este ambicioso proyecto pretende implicar a las Instituciones Eu-
ropeas a tomar cartas en el asunto de las «<Enfermedades Raras», es decir, a
tomar medidas politicas para afrontar y abordar este tema dentro de la fu-
tura Politica Sanitaria Europea en sintonia con las politicas sanitarias de los
paises miembros y como prioridad para los afios venideros y para conseguir
la igualdad en cuanto a atencidn sanitaria de todos los ciudadanos de la
Unidén Europea, como contempla la recién nacida Constitucion Europea.

a Direccion General de Salud
Lde la UE va a subvencionar

una primera fase del proyecto
consistente en la celebracion de una
Conferencia Europea de Enferme-
dades Raras en Luxeburgo durante
los dias 21-22 de junio de 2005.

Es la Gnica gran Conferencia en
temas de Salud durante la presi-
dencia luxemburguesa de la Unién
Europea, co-organizada por la mis-
ma Comisién Europea junto con
EURORDIS, algunos de sus miem-
bros como socios colaboradores y
otras instituciones como el Ministe-
rio de Salud de Luxemburgo y la
Agencia Checa de Control del Me-
dicamento.

FEDER es socio colaborador
del proyecto «Paracelsus» y como
tal se ha comprometido en la parti-
cipacion y difusién de esta Confe-
rencia, en la que se trataran temas
como éstos:

< Red de Centros de Referencia
y de Diagnéstico

e Segunda opinién

e Movilidad de los pacientes

e Atencion primaria

e Recursos sociales para estos
pacientes

< Red de ensayos clinicos

e Desarrollo de nuevos medica-
mentos huérfanos

e Investigacion y ética, incluyen-
do terapia génica

* Redes de pacientes

» Redes de expertos, y

e Formacién y buenas practicas
en las organizaciones, etc.

Nuestra participacion en esta
Conferencia es de maxima impor-
tancia pues reuniré a representan-
tes de la Comisién Europea, Par-
lamento Europeo, estados miem-
bros, pacientes, profesionales de la
Salud y de la Industria, etc. Con
ella se conseguira una llamada de
atencion en el ambito europeo so-
bre la problematica de estos pa-
cientes. La organizacion ha previs-
to traduccién simultdnea de las
ponencias y de todos los docu-
mentos en espafol, polaco, francés
inglés y aleméan y esta intentando

Junta de Andalucia

FEDER

conseguir becas para facilitar la
asistencia.

Del éxito de esta Conferencia
depende la continuacién del pro-
yecto en su segunda fase, todavia
pendiente de financiacion, tiene co-
mo finalidad elaborar un Libro
Blanco de las Enfermedades Raras,
basandose en las recomendaciones
extraidas de Grupos de Trabajo so-
bre varias patologias y reuniones en
el &mbito nacional, concluira con la
presentacion de dicho Libro en una
Conferencia Plenaria en Praga en el
afio 2006.

Diagnostico Genético
Preimplantatorio
para detectar malformaciones

Sevilla. (Jose Luis TORRES, tesorero de FEDER).—La Junta de Andalucia
se encuentra preparando el decreto por el que establecera el Diagndstico
Genético Preimplantatorio como prestacion sanitaria del Sistema Sanitario
Publico de Andalucia, y creara la Comision Autonémica de Genética y
Reproduccion. Se trata de un servicio muy demandado por parejas que
presentan riesgos de transmitir a sus descendientes graves e indeseables
enfermedades de base genética. Tanto en la composicion de la Comision
Autonomica de Genética y Reproduccion, como en la elaboracion del decreto, la
Junta de Andalucia esta contando con las Asociaciones de

Pacientes. En principio, y por razones técnicas, se prevé
aplicar este procedimiento s6lo a determinadas
enfermedades de base genética, como Huntington,

Fibrosis Quistica, Atrofia Muscular Espinal, Distrofia A
Muscular de Duchenne, Hemofilia Ay B,y
Sindrome de Alport ligado al comosoma X.

JUNTA DE ANDALUCIA

Consejeria de Asuntos Sociales
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La discapacidad
humanos en lbera

Luis FERNANDO

ASTORGA GATJENS,
presidente del Foro
de los Derechos Humanos
(Costa Rica)

ctualmente y en la mayoria

de los casos, el camino hacia

su desarrollo econémico y
social aparece tan sombrio como difi-
cil. Sin embargo, hasta ahora tal situa-
cién ha permanecido marcada por la
impronta del desconocimiento —los
esfuerzos estadisticos y de recolec-
cién de datos no han profundizado
en estos &mbitos— y la poca o nula
visibilidad del problema. De hecho,
todavia prevalece la idea (en unos
paises mas que en otros) de la enfer-
medad, tantas veces rara y la discapa-
cidad, mas como un tema pertene-
ciente al &rea de la caridad privada y,
por ello se apela «al corazén solidario
de la ciudadania» en campafas para

Las Enfermedades Raras, en

emocratizar la participacion de los afectados y promover la cons
practicas existentes en el ambito de las Enfermedades Raras, es
actualidad Iberoamérica. Un pais, vasto pais de paises, que viven
colectiva en tema de Enfermedades Raras.
Desde Espaiia vivimos semejantes inquietudes y proyectos en los que
podremos hacer el camino en estrecha colaboraciéon de conocimientos y
A este tema dedica «Papeles de FEDER» este monogrifico, con apor
Atlantico, a las que se suma en el Informe en paginas centrales, el Infor

obtener ayuda, que nunca ahondan
en las causas y ofrecen las soluciones
que requiere este excluido sector. Asf
se expresa Luis Fernando Astorga,
presidente del Foro de los Derechos
Humanos (Costa Rica).

El redimensionar la situacién de
discriminacion y exclusion social de
las personas con Enfermedad Ra-
ras, derivada tantas veces en disca-
pacidad como un asunto de dere-
chos humanos, es un fenémeno re-
lativamente reciente en el campo
juridico. Empero:€el problema prin-
cipal no radica en la ausencia de
normas, sino mas bien en su limita-
da o nula aplicacion efectiva.

Visto con un riguroso enfoque
de respeto y vigencia de los dere-
chos humanos, muchas situaciones
que enfrentan cotidianamente las
personas con discapacidad de los
paises iberoamericanos, deben ser
valoradas como violaciones, tanto a
sus derechos civiles y politicos,
como a sus derechos econémicos,
sociales y culturales.

Enfermedades Raras en Iberoamérica.

La falta de acceso a una educa-
cion de calidad, que posibilite su
desarrollo social de estas personas
afectadas, la discriminacién en el
empleo en funcion a su discapaci-
dad, la falta de servicios en el cam-
po de la Salud y la Rehabilitacion,
la falta de transporte accesible que
condena a muchas personas con
Enfermedades Raras y Discapaci-
dad al ostracismo y la inmoviliza-
cion, la falta de espacios publicos
accesibles, se suman a otras situa-
ciones violatorias, lo cual conspira
contra su deseable desarrollo social.
El limitado o casi nulo ejercicio de
los derechos humanos de estas per-
sonas se expresa —en la otra cara
de la moneda— como una precaria
y omisa asuncion de sus obligacio-
nes y deberes, por parte de las insti-
tuciones publicas de la inmensa ma-
yoria de los paises iberoamericanos.

En los planes nacionales de des-
arrollo, en la formulacion de politi-

FEDER

cas publicas y, especialmente, en la
escasez o falta de programas, pro-
yectos y acciones, pertinentes y efi-
caces, orientadas a mejorar las con-
diciones de vida de este sector po-
blacional, se expresan las omisiones,
gue son de dos naturalezas distintas
pero tienen los mismos efectos: O
no existen del todo o si existen no
se materializan debidamente.
¢Como cambiar este panorama
de violaciones reiteradas y sistemati-
cas de los derechos humanos de las
personas con Enfermedades Raras/
Discapacidad? En primer lugar, acer-
candose y conociendo la realidad
que las rodea. La investigacion esta-
distica rigurosa y no la que posibilita
los sub-registros existentes, sera de
gran ayuda dentro de este proposito.
En segundo lugar, con el impul-
so de politicas publicas que atien-
dan eficientemente las necesidades
de estas personas y posibiliten la in-
corporacion productiva de todas




Iberoameérica, ante las Enfermedades Raras
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Iberoameérica

truccion comiin de conocimientos y
te es el gran reto que tiene en la
hoy el resurdir de la conciencia

i
f

estamos seguro, unos y otros,
experiencias.

taciones de uno y otro lado del
me de lo que fue la II Jornada de

aquéllas, que tengan condiciones y
estén interesadas en ella. Se reque-
rird que tales politicas se traduzcan
en programas, proyectos y acciones,
gue impacten realmente en el mejo-
ramiento de las condiciones de vida
de estas personas con Enfermeda-
des Raras/Discapacidad.

Otro elemento importante a
considerar en la promocion de este
cambio necesario, es el apoyo a las
organizaciones de la sociedad civil
del sector, en funcién de su poten-
ciacioén social y politica y la partici-
pacion organizada y activa de estas
personas Y sus familias.

Al declarar los presidentes vy
jefes de Gobierno de los paises ibero-
americanos 2004 como Afio lIberoa-
mericano de las personas con disca-
pacidad, adquirieron un grave com-
promiso para mejorar las condiciones
y calidad de vida de este sector y, con
ello, lograr avances sustanciales en el
campo de los derechos humanos.

JESUs CUADRADO JIMENEZ,
Master en Consultoria

de la Gestién Estratégica de las
Organizaciones

i 1‘% 0s gobiernos no han de limi-
é T tarse a declaraciones leves o
iy

a actividades aisladas una
vez que se clausure el Afo Iberoa-
mericano de las personas con disca-
pacidad en 2004, sino que deberia
de tener un contenido efectivo diri-

gido a transformar estructuralmen-
te las condiciones actuales que ha-
cen de la discapacidad una realidad
residual en la atencion publica, que
no figura en las agendas politicas y
en las preocupaciones sociales. Los
pacientes de Enfermedades Raras y
sus familias se suman a estos augu-
rios, conscientes de la necesidad y
urgencia de dar una respuesta en el
area iberoamericana a esta realidad
poco o en absoluto desconocida.

Antecedentes y situacion actual

n Estados Unidos, las asociaciones de pacientes y afectados por
enfermedades poco comunes, conscientes de esta problematica,
y de que individualmente eran pocas y tenian poca fuerza, se
unieron en una organizacién mayor y construyeron la NORD (National
Organzation for Rares Disorders); esto fue posible por la labor de
Abbey S. Meyers que supo coordinar a las asociaciones para exponer su
situacion en los Medios de Comunicacion con envios masivos de cartas a
las redacciones de los periddicos, a los senadores, congresistas y al
presidente de la Unidn e interviniendo en la radio y fundamentalmente
en la television, logrando en unos meses que el presidente Ronald
Reagan, sancionara el 4 de enero de 1983, la nueva Ley sobre los
Medicamentos Huérfanos (Orphan Drug Act ) que introdujo incentivos,
para que la industria farmacéutica americana invirtiese en el estudio de
nuevas moléculas, que en otras circunstancias no se habrian
desarrollado.

En Europa, en marzo de 1997 se fund6 EURORDIS (European
Organization for Rares Disorders), para coordinar a las asociaciones de
pacientes europeas, con el fin de mejorar la calidad de vida de todas las
personas afectadas por Enfermedades Raras. Se cred para ser portavoz

del mayor namero posible de asociaciones a escala europea, para unir
sus acciones y para facilitar el intercambio de informaciones sobre ellas.
Hay que considerar que los politicos siempre son mas sensibles a un
discurso que emane de una organizacion, que representa a un numero
importante de ciudadanos. Por estos diferentes motivos, era
indispensable para las asociaciones que luchan contra las Enfermedades
Raras, agruparse allende las fronteras y las patologias, con el fin de
ejercer la mayor influencia posible sobre los futuros reglamentos
europeos que modificaran las condiciones de vida, de los enfermos a los
que representan.

La Regulacion de los Medicamentos Huérfanos, por la que ha venido
luchando EURORDIS desde su fundacién es hoy una gran esperanza
para los afectados, ahora es necesario seguir de cerca su implantacion y
lograr que se tomen medidas complementarias en cada nivel.

Beneficiarse de los mejores tratamientos posibles es un derecho, y las
personas afectadas por Enfermedades Raras ya no deben ser
consideradas como los huérfanos de un sistema de Sanidad obsoleto.

FEDER
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Movimiento asociativo en Iberoamérica

I movimiento asociativo de las personas con

E discapacidad y sus familias en Iberoameérica,
en cada pais en su medida y forma,

presenta todavia aspectos de debilidad, fragilidad y
fragmentacion. Esta debilidad es especialmente

acuciante en lo que se refiere a la ausencia

generalizada de organizaciones nacionales y en el
déficit de organizaciones regionales iberoamericanas
por tipo de discapacidad o campos de accion. Y
respecto a las Enfermedades Raras en concreto,
idem de lo mismo o si cabe mayor desconocimiento
y menor capacidad de organizaciéon y apoyos.

En 2004 Esparia destina 1.302.000
a programas de salud en Iberoamérica

66 El Instituto
de Salud Carlos
lll mantiene tres

grandes lineas
de colaboracion
con la OPS, que
tienen que ver
con el acceso a
las nuevas
tecnologias de la
informacion, la
transferencia de
la tecnologia
sanitaria a
laboratorios de
Salud Publica y
la promocion de
la investigacion. 99

a ministra espafola de Sani-
Ldad y Consumo, Elena Salga-

do, ha firmado el Plan de Ac-
tuaciones Conjuntas con la Organi-
zacion Panamericana de Salud
(OPS), que cuenta este afio con un
presupuesto de 1.302.578 €. La fir-
ma del Plan se realiz6 durante la VI
Reunion Iberoamericana de minis-
tros de Salud, celebrada en San José
de Costa Rica.

En su intervencion, Elena Salga-
do expuso el compromiso del Go-
bierno espafiol de alcanzar un gran
acuerdo para la Sanidad que asegu-
re su sostenibilidad futura y en el
que participen grupos politicos, go-
biernos autondmicos, organizacio-
nes sociales y profesionales, indus-
tria farmacéutica y los ciudadanos.

El Plan de Actuaciones Conjun-
tas cuenta este afio con un presu-
puesto de 1.302.578 euros, que se
destinan basicamente a la organiza-
cion de cursos de formacion para
profesionales sanitarios, a la trans-
ferencia de tecnologias, para sus
centros sanitarios y a la promocién
de la investigacion en los paises ibe-
roamericanos.

La Agencia Espafiola de Coope-
racion Internacional (AECI) aporta
972.253 euros para sufragar becas
de alumnos en los Centros de For-
macion Iberoamericana, impartidos
por expertos espafioles y que versan
sobre materias determinadas por el
acuerdo con la OPS, como son, en-
tre otros, las enfermedades de
transmision sexual (VIH-SIDA),
extension de la proteccién social en
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salud materno infantil, calidad de la
prestacion farmacéutica o coopera-
cion en materia de Trasplantes.

Por su parte, el Ministerio espa-
fiol de Sanidad y Consumo destina
al Plan 330.305 euros, de los que
180.305 sirven para costear cursos
de formacién de profesionales de la
Salud en areas que ellos demandan,
y los 150.000 restantes se aportan a
través del Instituto de Salud Carlos
111, organismo dependiente de este
departamento.

El Instituto de Salud Carlos 111
mantiene tres grandes lineas de co-
laboracion con la OPS, que tienen
que ver con el acceso a las nuevas
tecnologias de la informacion, la
transferencia de la tecnologia sani-
taria a laboratorios de Salud Publica
y la promocién de la investigacion.

Este organismo facilita el sopor-
te técnico preciso para acceder a la
informacioén cientifica y a la crea-
cion de bibliotecas virtuales de Sa-
lud de Espafia y todos los paises de
Iberoamérica integrantes de la red.
También organiza cursos, talleres y
pasantias para el aprendizaje de
nuevas tecnologias de laboratorios
de Salud Publica.

En el area de investigacion, el
Carlos 111 ofrece a investigadores re-
sidentes en la zona oportunidades de
capacitacion a través de précticas tu-
teladas en sus unidades técnicas, asig-
na subvenciones para proyectos de
investigacion prioritarios para la
OPS-OMS y apoya el fortalecimien-
to y la colaboracion con instituciones
de investigacion de Iberoamérica.




Sindrome de Sjogren

Lagrimas de Brasil

JENNY INGA/DIA
presidenta de la Asociacion Espafiola de Sindrome delSjogren.

uestra relacion con Lagrimabra-
N sil.org.br es de amistad, ellos han

estado en Madrid en diversas
ocasiones y nos han visitado y ensefiado
la labor que efectan en Brasil. Esporadi-
camente cuando se ha producido una soli-
citud de informacién procedente de ese
pais, les hemos remitido alli.

Sindrome
de Tourett

«Nuestra pagina web
se ha convertido en uno de
los principales portales
sobre el Sindrome de
Tourette en Iberoamérica»

SALUD JURADO
presidenta de la Asociacion y afectada
por el Sindrome de Tourette

esde que se inici6 en el
(( afio 2000 la pagina www
tourette.es.vg, se ha con-

vertido en uno de los primeros portales
sobre el Sindrome de Tourette y de esta
manera ha llegado la difusion a varios
paises iberoamericanos, tales como Ar-
gentina, Panamd, Brasil, Venezuela
México y Colombia. Se acercan a la
Asociacion Andaluza de Pacientes con
Sindrome de Tourette y Trastornos
Asociados, familiares de afectados y
también profesionales y en general ma-
nifiestan una falta de conocimiento so-
bre la enfermedad y su problematica asi
como una inmensa soledad. Desde Bra-
sil vino la madre de un enfermo a nues-
tro I Congreso Nacional celebrado en
Cordoba y hemos tenido el gusto de en-
viar nuestros libros a Panama.

Desde Andalucia queremos seguir
avanzando y ayudando a todos los
usuarios que nos visitan y compartir
con ellos nuestros avances para alcan-
zar una mejor calidad de vida.»

Esta organizacié 5
se ha formado con el B w= -
esfuerzo personal y
economico de su presidenta que es afectada
y trabaja de forma activa con la colabora-
cién de voluntarios, viajando, ensefiando y
asistiendo a congresos donde tiene la posi-
bilidad habla sobre el Sindrome de Sjégren.

Durante el afio sus actividades se cen-
tran en conferencias y jornadas multidisci-
plinares dedicado a los afectados donde
médicos, especialistas, dentistas, informan
sobre lo que es esta enfermedad. El afio pa-
sado celebraron su 1* Congreso multidisci-
plinar.

«Interesante nuestro
intercambio de informacion»

BELEN RuANO,
presidenta de la Asociacion Espaiiola
del Sindrome de Joubert, (ASINJOU)

a incidencia del Sindrome de
LJoubert es muy escasa en Espa-

fla. En estos tres afios desde la
creacion de la Asociacién hemos cono-
cido siete casos. Desde entonces, he-
mos contactado con familias residen-
tes en Iberoamérica, aparte de las ya
asociadas en la Fundacion de Esta-
dos Unidos. De nuestro acerca-
miento via E-mail con una familia
mexicana en un principio surgio la
idea de crear un grupo para chatear
de nuestros problemas. Naci¢ asi fa-
milia_joubert@yahoogrupos.com.mx,
participamos dos familias en Meéxico,
otras dos en Argentina, una en Chile,
otra en Per, otra en Venezuela, u otra
en Colombia, ademas de las familias es-
pafiolas. Creo que es muy interesante
gue sigamos divulgando todas las fuen-
tes posibles de contacto para el inter-
cambio de informacion de estas nues-
tras enfermedades tan raras.
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ESPANA-AMERICA DEL SUR
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Sindrome X Fragil

«Los vinculos iniciales de cooperacion se basaron en el envio de informacion a las familias»

Jose GUzMAN GARCIA, presidente de la Federacion Espaiiola del Sindrome X Fragil

I movimiento asociativo sobre

el Sindrome X Fragil es de re-

ciente creacion, tanto en Espa-
fla como en Europa y América del Sur.
No obstante, en muy poco tiempo ha
experimentado un desarrollo significa-
tivo. De una asociacién que existia
hace ocho afios, se ha pasado a contar
con asociaciones en la mayoria de las
Comunidades de Espafia, integradas
en una Federacion, y recientemente se
ha dado un paso mas al constituirse la
Asociacion Europea sobre el Sindrome
X Fréagil en la que estan representadas
los paises de Alemania, Bélgica, Fran-
Cia, Italia, Portugal, Suiza y Espafia.

Entre las asociaciones de Espafia y
las de América del Sur, asi como con
todas aquellas familias de esos paises
con las que se ha establecido contacto,
se mantiene una relacion fluida y cons-
tante, relacion que se remonta a los
comienzos de este movimiento asocia-
tivo. Como anécdota puedo comentar
que una de las primeras personas con
las que estableci contacto sobre el sin-
drome fue un padre de Argentina.

Nuestras pequefias experiencias
han servido y sirven para dar ideas a
los compafieros de Iberoamérica, igual
que sus vivencias enriquecen el traba-
jo que realizamos. El idioma comun
hace mas sencillo poder compartir
preocupaciones y dudas.

Los vinculos iniciales de coopera-
cion se basaron fundamentalmente en
el envio de informacion a las familias
que lo solicitaban. Esta sencilla tarea
fue y es algo esencial para nuestro co-
lectivo. Tras recibir el diagnostico son
escasas, por no decir nulas, las pautas
que se reciben para atender a nuestros
hijos y sobre todo se constata un des-
conocimiento importante por parte de
los profesionales, ya sean de la rama
sanitaria como educativa. Ante esta si-
tuacién lo que hemos hecho ha sido

poner a disposicion de las familias de
Iberoamérica todo tipo de documen-
tacion de la que disponemos.

En este punto he de reconocer el
papel que Internet ha supuesto en
nuestras relaciones. Con la distancia
gue nos separa, un medio de comuni-
cacion tan rapido y asequible ha resul-
tado de una utilidad increible, permi-
tiendo un intercambio de ideas e in-
formacion que de otra forma habria
resultado muy complicada. También el
clasico correo postal ha demostrado
su eficacia donde Internet no llegaba.

Continuando con Internet, desde
hace cuatro afios funciona una lista de
distribucion de correo electronico que
sirve como vehiculo de intercambio de
experiencias de familias de distintos
paises y en la que participan profesio-
nales que colaboran con el movimien-
to asociativo del Sindrome X Fragil.
En ella hay una amplia representacion
de familias de América del Sur.

El siguiente paso fue animar la cre-
acion de asociaciones. Aungue nuestros
sistemas juridicos sean distintos, hici-
mos llegar los estatutos para que sirvie-
sen de ejemplo y guia, asi como los pa-
s0s que tuvimos que dar para constituir
una asociacion. Lamentablemente han
pasado varios afios y sélo se han crea-
do asociaciones en Argentina y Uru-
guay. Espero y deseo que las familias
de otros paises se decidan a constituir
entidades como las nuestras, es impres-
cindible. Las familias, organizadas en
asociaciones, somos el motor y la base
para conseguir que Se reconozcan
nuestras necesidades e intereses.

El Sindrome X Fragil es un trastor-
no genético que no tiene cura, por lo
gue no existe medicacion al respecto.
No obstante si se encuentran farmacos
que palian algunas de sus caracteristi-
cas, como la hiperactividad o la falta
de atencion. Los nombres comerciales
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son distintos, pero los componentes
son iguales en cualquier parte del
mundo. Por ello, y siempre basando-
nos en nuestras experiencias y reco-
mendando la consulta previa a espe-
cialistas, se puso en conocimiento de
las familias de aquellos paises las me-
dicinas que tomaban los afectados.
Esto tuvo dos efectos positivos:

e Ayudar a los padres a mejorar
aspectos negativos que produce
el sindrome.

e Hacer que los especialistas a los
que consultaban las familias se
tomasen interés por el tema y el
grado de conocimiento de la en-
fermedad entre los profesionales
de la Medicina fuese aumentan-
do.

Ya he mencionado anteriormente
la importancia que Internet ha su-
puesto. Ademas de facilitar las comu-
nicaciones entre nosotros, ha posibi-
litado que muchas familias hayan con-
tactado pidiendo consejo o informa-
cion. En un principio, las asociaciones
de Espafia creamos paginas web don-
de exponer las caracteristicas del sin-
drome. Salir a la red supuso que pa-
dres y profesionales de América del
Sur nos escribiesen, sobre todo pidien-
do informacion. Se les facilitaba la que
teniamos y al mismo tiempo se consi-
guio que familias de aquellos paises se
conocieran y también que profesiona-
les empezasen a colaborar con ellas.

Haciendo un pequefio resumen del
objeto de esta exposicion, las asocia-
ciones de Espafia han aportado a fami-
lias y profesionales de América del
Sur, su experiencia tanto asociativa
como personal, sobre todo proporcio-
nando informacion sobre el sindrome.
Esta colaboracion ha sido muy positiva
para todos haciendo que se creasen la-
zos de amistad a pesar de la distancia.
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Aniridia

AMDA

Very Special Arts

«Los pacientes con Aniridia de Iberoamérica, se sienten
solos, aislados, sin informacion, y encuentran amparo
y apoyo en la asociacion espaiiola»

esde 1996 en que se cred la
DAsociacién Espafiola de Aniri-

dia, hemos venido desarrollan-
do una labor de difusion y apoyo en
Iberoamérica. Nuestra Asociacion ha
sido la primera del mundo en contem-
plar esta patologia y, aunque han surgi-
do otras en Europa y Estados Unidos
posteriormente, la nuestra sigue siendo
la Gnica en lengua espafiola y por tanto
la Unica de referencia para todos los
hispanohablantes allende los mares. En
nuestra pagina web www.aniridia.com
recibimos muchas consultas de Iberoa-
mérica.

En el Simposium Internacional que
organizamos en Madrid, octubre de
2002, contamos con la asistencia de Yo-
anna Arcos, madre de nifia con Aniridia
y residente en México. Yoanna ya era
socio nuestro, pero desde aquel mo-
mento en que pudo exponer en publico
su problematica, ante profesionales de
la Salud, supo que su papel podia ser
importante en México si fundaba una
asociacion de Aniridia en su pais, como
asf ha sido.

De la misma forma se estan creando
asociaciones en Argentina y Colombia.

Los pacientes con Aniridia de Ibero-
américa, que se sienten solos, aislados,
sin informacién, encuentran amparo y
apoyo en la asociacion espafiola y un
ejemplo a seguir para implantar otra si-
milar en su pais, porque saben que les
ayudaremos en todo lo que esté en nues-
tras manos.

El eco de su voz se oye en la otra
parte del globo: ;dénde hay especialis-
tas en Aniridia?, ¢qué tratamientos
hay?, icomo puedo ayudar a mi
hijo/hija a conservar su resto visual y
desenvolverse lo mejor posible en su

RosA SANCHEZ DE VEGA,
presidenta de AEA

vida?, etc. Son las mismas inquietudes
que las nuestras, pero con una infraes-
tructura socio-politica y econdmica
peor aun, en la mayoria de los casos.

Foto de grupo de Aniridia, México, con su
presidenta Joanna Arcos.

Por tanto, estrechemos lazos y una-
mos esfuerzos en esta lucha diaria por
ganar la batalla a las enfermedades ra-
ras o poco frecuentes.

Ataxias Hereditarias
«La colaboracién con el CIRAH es determinante
y muy valiosa para el trabajo en marcha en Iberoamérica,

en el que ambas partes ganamos»
ALEXIS RoJAS AGUILERA

Centro de Investigacion y Rehabilitacion de las Ataxias hereditarias de Holguin
(CIRAH) y la Universidad Nacional Auténoma de México (UNAM), prestigiosa
institucion docente y cientifica del pais azteca.

C on saldos positivos se desarrolla un importante proyecto de colaboracion entre el

El doctor en Ciencias Médicas Luis Velazquez, director del CIRAH, informé que el
proyecto representa una nueva posibilidad de avanzar en el conocimiento fisiopatoldgico
de la enfermedad, asunto que favorece la busqueda de alternativas terapéuticas para, en
primera instancia, modificar su curso y la edad de inicio.

Puntualizé que en virtud de este empefio cientifico, el CIRAH ha recibido apoyo en
materiales de laboratorio, reactivos y conocimientos para el desarrollo investigativo,
cuyos resultados se podran utilizar en el campo de la asistencia médica y en la evaluacion
de los tratamientos de rehabilitacion, Gnica alternativa terapéutica que existe
actualmente en el pais.

Por su parte, la doctora en Biologia, Rosalinda Diaz, de la UNAM, sefial6 que la Facultad
de Medicina de esa institucion educativa busca lograr una evaluacion de la capacidad
olfativa en pacientes con enfermedades neurodegenerativas, la Ataxia entre ellas.

Aqui en Holguin tienen un grupo importante de pacientes bien estudiados (genéticos
inclusive) con la Ataxia Espinocerebelosa tipo 2, lo que facilita la aplicacion de
investigaciones que permitiran conocer finalmente si la estructura de memoria que esta
dafiada es a nivel cerebelar o si el dafio esta conectado a otras estructuras cerebrales
involucradas con la memoria, que Se expresan como disminucion en la capacidad de
identificacion de los aromas.

La colaboracion con el CIRAH es determinante y muy valiosa para el trabajo en
marcha, en el que ambas partes ganamos, sobre todo en el conocimiento de las
enfermedades neurodegenerativas en general y de la Ataxia tipo 2 en especifico.

Analiz6 las actuaciones de la institucion para mejorar su eficacia, eficiencia y gestion.
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«Optimizar el diagndstico clinico y moléculqr W
patologias», uno de los objetivos de las Ataxias
Hereditarias en Iberoamérica»

a incidencia estimada en Ar-
Lgentina es de 40 en 100.000

nacimientos vivos (Incluye
pacientes con Ataxias y Enferme-
dad de Huntington).

Registro de afectados naciona-
les: 250.

Numero estimado de afectados:
14.000.

Diagnosticados: 1 de cada 56
afectados.

Ante estas evidencias, considera-
MOs necesario integrar un conjunto
de acciones de Salud dirigidas a la
prevencion, diagndéstico precoz, tra-
tamiento oportuno y rehabilitacion
de los pacientes con ataxias heredi-
tarias.

Por converger en estas patolo-
gias multiples disciplinas, ya sea
para su enfoque etioldgico, como
diagnostico y prondstico, se propu-
so la creacion de un PROGRAMA
NACIONAL DE ATAXIAS Y
HUNTINGTON de Argentina.

Dicho programa ha sido aproba-
do por las autoridades de la ANLIS.
Dr Carlos G. Malbran (Administra-
cién Nacional de Laboratorios e
Institutos de Salud) en mayo de
2004, pero no cuenta aun con finan-
ciamiento.

Posible Impacto a nivel asisten-
cial del Programa Nacional de Ata-
xias y Huntington de Argentina:

Disminuir la morbilidad, disca-
pacidad y mortalidad debida a ata-
xias en el pais y mejorar la calidad
de vida de los afectados y sus fami-
lias.

Objetivos especificos:

e Optimizar el diagnostico clini-
co y molecular de estas pato-
logias.

e Favorecer el desarrollo de
proyectos de investigacion cli-
nica y basica.

e Facilitar la capacitacion de
profesionales en el area.

e Difundir, a través de reunio-
nes y documentos cientificos,
la relevancia del estudio de es-
tas patologias, entre otros.

yo¥ OE 4,

BOLIVIA :
"2-.*

Sindrome de Marfan
«Se sabe diagnosticar; pero se carece de
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los remedios paliativos necesarios» Bl > e

ELvVIRA MONTES,
coordinadora de SIMA

esulta muy comun, en
una Enfermedad Rara
como el Sindrome de

Marfan y en un pais con un alto
nivel de pobreza como Bolivia, el
hecho de que el SM sea descono-
cido para muchos médicos, pero
también es comun que se sepa
diagnosticar y se carezca de los
medios adecuados para poder
aplicar los remedios paliativos
necesarios para hacer frente a
sus manifestaciones mas graves.
Hace tan solo unos meses, reci-
bimos en Alicante una visita ines-
perada. Nathaly Roxana Alconz
Peralta, de 10 afos de edad, vino
acompafiada de su madre Guada-
lupe Peralta Mendoza proceden-
tes de la ciudad de la Paz (Boli-
via). El motivo de su visita era
evidente: buscar solucién a los
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problemas que presentaba Na-
thaly. Trajeron unos informes don-
de claramente se identificaba
como afectada Marfan, con un
prolapso severo en su valvula mi-
tral, subluxacion de cristalinos y
principio de desprendimiento de
retina.

Nuestro SOS a las diversas en-
tidades fue atendido con rapidez
y a través de la Concejalia de Ac-
cion Social del Ayuntamiento de
Alicante, se consigui¢ solucionar
el problema de vivienda y manu-
tencion. El consulado de Bolivia
en Madrid, se hizo cargo de la am-
pliacioén en la fecha de los dos pa-
sajes de retorno a Bolivia y los
tramites del visado de permanen-
cia en Espana, hasta la conclusion
del tratamiento postoperatorio de
la nifia.
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Il Jornada sobre ER y MH

as Enfermedades Raras en Iberoamérica vivien
hoy un despertar muy prometedor. Muestra de
ello ha sido la 1.2 Jornada sobre Enfermedades Raras
y Medicamentos Huérfanos que se celebro en
Argentina, a las que se ha de sumar la intensa labor
que las distintas asociaciones de Espafa estan
llevando a cabo con sus homaodlogas iberoamericanas
en temas tan vastos como la informacion, el
diagnostico y el tratamiento, los medicamentos
huérfanos. Una actividad rica, intensa y muy
agradecida en el intercambio de conocimientos y
experiencias que estan dando ya grandes frutos.
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Il JORNADA NACIONAL de ENFERMEDADES RARAS
Y MEDICAMENTOS HUERFANOS

® E| objetivo del encuentro, abrir un espacio para sensibilizar a la comunidad, difundir
informacion acerca de los recursos existentes en el diagnostico y tratamiento de las
enfermedades poco frecuentes, y favorecer el intercambio entre los distintos actores
de este sector de la salud.

Numerosos asistentes a una de las Mesas del Encuentro.

endoza. (Argentina).—
(Cronica de Virginia

Llera presidenta

de Geiser).— Por segundo

afio consecutivo, afectados

de Enfermedades Raras,
familiares e integrantes de
asociaciones que los agrupan,
participaron en Mendoza,
(Republica Argentina),

en la 11 Jornada Nacional de
Enfermedades Raras y
Medicamentos Hugrfanos.

El Encuentro se desarrollo

el 23 de octubre pasado,

con el objetivo de abrir un
espacio para sensibilizar a

la comunidad, difundir
informacion acerca de los
recursos existentes en

el diagnéstico y tratamiento de
las enfermedades poco frecuentes,
y favorecer el intercambio
entre los distintos actores de este

fin de democratizar la partici-
Apacién de los afectados, y

promover la construccion co-
min de conocimientos y practicas
existentes en el dmbito de las Enfer-
medades Raras, el encuentro fue de
entrada libre. Con 160 inscriptos, y un
total de asistencia de 200 personas,
esta Il Jornada Nacional duplico el
publico presente en la | Jornada que
tuvo lugar en 2003.

SER, de las conclusiones de un tra-
bajo previo que convoco y organizo
la Fundacion, dirigido a construir un
espacio social para los afectados por
Enfermedades Raras. En virtud de
este taller previo, donde participaron
afectados y organizaciones, pudieron
determinarse cuéles son las necesida- 4
des y expectativas que tiene en co- -
mun el sector, y cuales sus fortalezas

y debilidades, recalcandose la necesi-

El Encuentro comenzd con la
presentacion, a cargo de la Dra. Sil-
via Inés Clément, miembro de GEI-

dad de planificar acciones conjuntas
y priorizar los objetivos para des-
arrollar un plan estratégico consen-

ORGANIZACION DE LA JORNADA

Organizada por la Fundacion GEISER (Grupo de Enlace, In-
vestigacion y Soporte en Enfermedades Raras), la Jornada cont6
no sélo con la participacion de expertos y especialistas, represen-
tantes de entidades y asociaciones de Argentina, sino que conto
con la presencia de Moisés Abascal, presidente de la Federacion
Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER), y miembro del Real
e llustre Colegio de Farmacéuticos de Sevilla, Espafia. Ademas, es-
tuvieron presentes directivos de la Fundacion, como la Dra. Virgi-
nia Alejandra Llera, su presidenta, la Dra. Silvia Inés Clément, se-
cretaria, las Licenciadas Marcela Canzonieri y Paula Genoud, te-
soreras, y la Ing. Alejandra Guastavino, secretaria técnica.

sector de la Salud.

suado, en una agenda comun para los
implicados. Concretamente, se mani-
fest6 la necesidad de aprovechar la
sinergia grupal como factor de poder
ante lo publico. Es que en Argentina,
y en Iberoamérica en general, no
existe aln legislacion sobre Enfer-
medades Raras y Medicamentos
Huérfanos.

Experiencias y Mesas
Redondas

Posteriormente, y teniendo en
cuenta la necesidad de conocer cual
es la experiencia valiosa que existe en
otras latitudes, y la imprescindible co-
operacion internacional que permea
la situacion de los afectados, Moisés
Abascal, presidente de la FEDER,
dicté una conferencia, dando cuenta
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del trabajo que se realiza en Espafia
en conjunto con EURORDIS.

A continuacion, se organizaron
dos Mesas Redondas, que estu-
vieron moderadas por periodistas
sensibilizados con el tema. Tanto Ni-
colas Garcia como Carlos Dillon, co-
municadores sociales comprometi-
dos con la comunidad a la que per-
tenecen, siendo la intencion de la
institucion organizadora presentar
un «mapa» de la situacion actual en
Argentina. Por ello, se convoco a la
mayor cantidad posible de exposito-
res, que representaran las distintas
areas involucradas en la salud de los
afectados por ER, con exposiciones
acotadas en el tiempo. Esta fue una
estrategia diferencial especialmente
pensada para paises como Argenti-
na, sumamente extensos territorial-
mente, de baja densidad poblacional
y con concentraciones urbanas signi-
ficativas.

«Enfermedades Raras hoy en
Argentina»

La primera Mesa Redonda se
dedic6 a exponer sobre «Enferme-
dades Raras hoy en Argentina».
Destacados profesionales de todo el
pais hablaron sobre distintas reali-
dades.

La Dra. Luisa Bay abordd la pro-
blemética del estado actual del diag-
nostico y tratamiento de los errores
congénitos del metabolismo. Luisa
Bay es destacado miembro de la SAP
(Sociedad Argentina de Pediatria) y
trabaja este tema en el Hospital Ga-
rraham, referente nacional en pedia-
tria.

También intervino el Dr. Carlos
Negri, médico de enlace del
ECLAMC, Centro Colaborador de
las Malformaciones, que es un pro-
grama de investigacion clinica y epi-
demioldgica de las anomalias congé-
nitas y sus causas en nacimientos hos-
pitalarios latino americanos.

El Dr. Mario Guifiazu hablé de
la actividad desplegada en el Centro
de tratamiento de malformaciones
maxilo faciales, asociadas a trastor-
nos sindrdmicos que constituyen en-
fermedades poco frecuentes.

La Lic. Maria Bernarda Pirovano
difundié la tarea de formacion de
post grado que realiza la Universidad
de Belgrano.

El Dr. Eduardo Lentini, presento
la experiencia de trabajo durante 15
afios en el Programa sobre Fibrosis
Quistica que se lleva a cabo en el hos-
pital Pediatrico de refencia regional y
su paso a la transicion y cuidado global
de enfermos fibroquisticos mayores.

En la segunda parte de esta
Mesa Redonda |, estuvieron presen-

Virginia Alejandra y Moisés Abascal, presidentes
de la Fundacion Geiser y de FEDER, respectivamente.

tes relatando sus experiencias miem-
bros de las Asociaciones de Prader
Willis, Sindrome de Rett y de la Aso-
ciacion Creciendo, dedicada a los
trastornos generales en el crecimien-
to. Se destac en todas estas exposi-
ciones la diferencia cualitativa que
implica para los afectados el contar
con una estructura organizacional
que los agrupe.

Precisamente por las caracte-
risticas territoriales y la concentra-
cion poblacional en la Capital Fe-
deral del pais, en esta oportunidad,
la Fundacion GEISER invitd a es-
tas organizaciones -que alli se des-
empefian-, para favorecer los vincu-
los de intercambio con las asocia-
ciones existentes en la Provincia de
Mendoza, entre otras, la agrupacion
de Osteogénesis Imperfecta, Prader
Willis-Mendoza, Esclerosis Multi-
ple, y con afectados no organizados
que padecen sindrome de Reynaud,
de Syogren, de Sotos, Kabuky, etc.

«Tratamientos en
Enfermedades Raras»

La Il Mesa Redonda se dedic6 a
«Tratamientos en Enfermedades Raras
hoy en Argentina», tema especialmen-
te dificil en paises iberoamericanos,
donde no existe atn legislacion sobre
el mismo, ni tampoco regulacion juridi-
ca sobre la necesaria participacion de
las organizaciones de afectados.

En esta Mesa se expuso, en un
trabajo presentado por la Ing. Maria
Alejandra Guastavino, miembro de la
fundacion GEISER, la experiencia
resultante del uso de los foros virtua-
les como recurso en Enfermedades
Raras, donde se resalto que sélo el
20% de la poblacion de Argentina
tiene acceso a Internet.

Las Lic. Carolina Chacon y Celia
Pedone, profesionales que desarrollan
su trabajo en el hospital psiquiatrico
de referencia en la provincia de Men-
doza y en la Direccion Provincial del
Menor y la Familia, respectivamente,

Moisés Abascal
Coordinacion de todos
los esfuerzos

dades Raras y Medicamentos Huérfanos,

Durante la Il Jornada Nacional de Enferme-
Moisés Abascal tuvo la oportunidad de dar

cuenta del trabajo realizado por FEDER y EU-
RORDIS por las Enfermedades Raras. La ponencia
fue seguida por un publico interesado especial-
mente por las politicas sanitarias y sociales que
ofrecen paraguas a las diferentes patologias.

Tuvo ocasion de presentar el Programa de FEDER para el 2005 en el que el tra-
bajo con las Redes de Investigacion juegan un importante papel.

Moisés Abascal, en nombre de la Federacion, agradecio la invitacion a participar
en la Jornada y manifesto el interés de FEDER por colaborar estrechamente con las
organizaciones de Enfermedades Raras de Iberoamérica. El Servicio de Informa-
cion y Orientacion en Enfermedades Raras que FEDER recibe un gran niimero de
consultas procedentes de Iberoamérica y sin duda recibirdn una mejor atencion si

se coordinan todos los esfuerzos.
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presentaron un modelo de interven-
cion psicoldgica para afectados por
enfermedades cronicas y sus familias,
que puede ser adaptado a la medida
de las necesidades de los afectados
minoritarios

Las Lic. Consuelo Curuchet y
Mirta Bertinat, expusieron acerca de
su experiencia en el Grupo de contac-
to para afectados por sindrome de
Turner en el hospital pediatrico Pedro
de Elizalde, de Buenos Aires.

La Dra. Alejandra de la Rosa,
jefa del Servicio Especial de Rehabili-
tacion de una Obra Social de la pro-
vincia de Mendoza, relaté una expe-
riencia pionera en el seguimiento,
prevencion e integracion laboral de
discapacitados.

El Dr. Roberto Yunes, investiga-
dor cientifico del Comité Nacional de
Investigacion, Ciencia y Tecnologia y
docente universitario de Farmacolo-
gia aportd sobre los medicamentos
huérfanos y los medicamentos olvida-
dos, en un contexto tercermundista.

El Dr. Daniel Ciriano, director
médico de los Laboratorios Roche,
expuso en representacion de la Ca-
mara de Empresas de Medicamentos,
acerca del rol de la industria farma-
céutica en la produccion, desarrollo e
investigacion de MH.

El Dr. Raul Rufeil, gerente del
Hospital Perrupato, hizo un analisis
sobre este hospital de segundo nivel
de la provincia de Mendoza, con el
objeto de mostrar las posibilidades
que este tipo de efectores puede te-
ner en una futura red de pesquisa y
atencion de ER.

La abogada Maria Inés Bianco
ilustrd sobre cobertura legal en en-
fermedades minoritarias, puntuando
sobre el ejercicio ciudadano del dere-
cho a la Salud como derecho social

exigible.
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a celebracion en
Iberoamérica,
concretamente

en Argentina de una
Jornada dedicada a las
Enfermedades Raras ha
marcado un hito en la
historia de este vasto
pais que mira ya con
entusiasmo y optimismo
su propio futuro. Y
aungue todavia no
existe una legislacion
sobre el tema, las
Enfermedades Raras
estan pidiendo paso con
fuerza y entusiasmo. Y
si primero fue la
Discapacidad, hoy las
Enfermedades Raras
exigen a las distintas
administraciones y a la
sociedad en su conjunto
una atencion
prioritaria.

Para hablar de esta
situacion entrevistamos
a Virginia Alejandra
Llera, fundadora y
presidenta de la
Fundacién Geiser,
pionera y buena
conocedora de la
situacion de las
Enfermedades Raras en
Iberoamérica.

Virginia Alejandra Llera,
fundadora y presidenta de la Fundacion Geiser, médico psiquiatra

«Nuestro contacto con Europa
y en concreto Espana, ha
sido muy enriquecedor»

(Entrevista: José Luis Rivas Guisado, jefe de Prensa de FEDER)

—¢Qué le llevé a crear una or-
ganizacion que aborde la proble-
matica de los afectados por En-
fermedades Raras en Argentina?

—En principio, después de salir
de la alegria que nos habia dado en-
contrar en la idea de organizarnos una
estrategia que nos rescatara de la im-
potencia de sufrir una Enfermedad
Rara, fuimos tomando conciencia del
contexto en el que teniamos que des-
arrollar la tarea que nos hablamos
propuesto. Escribimos a todos los Mi-
nisterios de Salud de los paises de
Iberoamérica y nos respondieron que
no tenian informacion sobre organiza-
ciones que estuvieran trabajando en
esa tematica y que tampoco existian
programas, ni legislacion al respecto.
L.a OPS en su pagina no tiene infor-
macion que no sea la de USA. Esté-
bamos solos.

Fuimos detectando que lo que
pasaba en Argentina era similar al res-
to de los paises iberoamericanos: ex-
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tensiones territoriales grandes que en-
carecen las posibilidades de reunién y
una fuerte concentracion de la infor-
macion y posibilidades de acceso a
los tratamientos en las ciudades capi-
tales produciéndose un efecto de ex-
clusion hacia el resto de la comunidad.

Situacién real
de Iberoamérica

—¢Y a qué conclusiones lle-
garon...?

—En todas partes detectamos la
ausencia de la Administracion en poli-
ticas de Salud que aborden esta te-
matica, lo que se sumaba a la defi-
ciente coordinacion en red en las es-
tructuras sanitarias. Un ejemplo de
esto en Argentina es que existen pro-
gramas de deteccion neonatal de Fe-
nilcetonuria y sin embargo no pode-
mos conocer estadisticas de esta
afectacion porque los programas no
estan coordinados en red colaborati-
va.

Alex Korth de Prader Willi
y Angeles Moy Pefia de Angelman.

—¢En qué marco podemos
inscribir esta deficiencia?

—Este panorama se inscribe den-
tro de estructuras institucionales publi-
cas en crisis y una falta de credibilidad
en las organizaciones. Esta carencia
influye, por la falta de recursos econo-
micos, a la hora de tener acceso a In-
ternet, e incluso en la independencia
economica de las organizaciones no
gubernamentales. Existe, ademas,
una estructura cultural que favorece
una actitud pasiva y no pro activa fren-
te al reclamo de los derechos en Salud
e Informacién. Es decir que los afecta-
dos por enfermedades minoritarias en
Iberoamérica padecemos mdlttiples or-
fandades. Pero conocerlas nos ha he-
cho més fuertes porque podemos di-
sefar estrategias de accion.




Principales estrategias

—¢Cuales han sido estas es-
trategias?

—Hoy por hoy entendemos que
para poder alcanzar los objetivos te-
nemos que desarrollar dos tipos de
procesos: uno interno, que implica
capacitacion y otro externo, de diag-
nostico situacional.

En este primer aspecto, y desde
nuestra constitucion, los miembros de
la Fundacién GEISER nos hemos ca-
pacitado en gestion de organizacio-
nes con un Programa Integral de Des-
arrollo de la Sociedad Civil, llevado a
cabo por la Universidad Tecnologica
Nacional, estando tutorizados en
nuestro desarrollo grupal. Ademas,
hemos prestado especial atencion a
los pasos que han dado organizacio-
nes pioneras en la materia. Concreta-
mente, estamos siguiendo el eiemplo
de Espana. Esperamos contar con €l
apoyo de FEDER y de EURORIS para
seguir en este proceso, ya que esta-
mos interesados en trabajar con insti-
tuciones trasparentes y coherentes
como éstas, donde se da prioridad la
participacion de los afectados.

—Europa, y concretamente
Espana, ¢ha podido jugar un pa-
pel positivo?

—EI contacto con el trabajo lleva-
do a cabo en la Unidén Europea ha
sido muy enriquecedor, hasta en las
mas pequeas cosas: por ejemplo, la
pregunta que me realizara Cristina
Black en ocasion de conocerla en el ll
Congreso de Medicamentos Huérfa-
nos y Enfermedades Raras de Sevilla:
«;A cuantos han ayudado?» que nos
concientiza en relacion a que en la
sistematizacion de nuestro trabajo de-
bemos incluir la evaluacion cuantitati-
va, profesionalizando la gestion social.

En cuanto al ambito de la concre-
cién de nuestra mision, hemos ido
usando distintas estrategias para po-
der realizar un diagnostico de nuestro
contexto social. Para ello, hicimos dis-
tintas actividades que propiciaran el
encuentro con la mayor cantidad po-
sible de afectados y actores del ambi-
to de la Salud.

—¢ Y se empez6....?

—Empezamos publicamente pre-
sentandonos en una Subasta de
obras de Arte donadas por plésticos
mendocinos, «Enlace del Arte con la
Vida». A partir de ese momento, co-
menzamos a prestar progresivamente
distintos servicios conforme nuestra
mision. Organizamos la | Jornada Na-
cional sobre Enfermedades Raras vy
Medicamentos Huérfanos y €l | En-
cuentro de Pacientes y Familiares con
profesionales. Estas actividades per-
mitieron aumentar nuestra insercion
social. Participamos  semanalmente

Conclusiones de la Il Jornada

Virginia Alejandra Llera,
fundadora y presidenta de la Fundacion Geiser,
médico psiquiatra

a Jornada constituyd una actividad inserta en un proceso que implico

diversas entrevistas en Medios de Comunicacion, reuniones con Or-

ganizaciones No Gubernamentales, con directivos de la Facultad de
Medicina de la Universidad Nacional de Cuyo, con investigadores y nues-
tra presencia en un espacio de reflexion en la Universidad de Belgrano en
Buenos Aires. Se produjo una innumerable cantidad de enlaces, de gran
riqueza para todos los actores implicados.

Si bien representantes de la Administracion no estuvieron presentes,
este afio contamos con el aval tanto del Senado como del Cuerpo de Dipu-
tados de la Nacion, y del Ministerio de Salud de la Provincia de Mendoza

En relacion con la industria, se establecid un primer acercamiento con
las empresas que desarrollan investigacion a través del organismo que las
nuclea -CAEME-que es la Camara de Especialidades Medicinales en Argen-
tina (representa a cuarenta empresas tales como Pfizer, Glaxo , Roche, Lilly,
etc.) que accedid a explicar la situacion de las empresas que desarrollan in-
vestigacion en Medicamentos Huérfanos y de este modo poder ir pensando
en las posibles alternativas para su acceso en Iberoamérica. Ademas, fue
posible que un laboratorio que desarrolla investigacion exclusiva para Enfer-
medades Raras, como Genzyme, llegara directamente a la comunidad, a los
poderes publicos de la Salud y a los profesionales que asisten a afectados
por patologias metabdlicas, en un ambito como €l interior donde la concen-
tracién de poblacion es menor y el acceso a la medicacion es mas dificil.

En cuanto a la Academia, en una reunion con las autoridades de la Fa-
cultad de Medicina de la Universidad Nacional de Cuyo, el vicedecano Dr.
Benigno Gutiérrez, junto con un grupo de investigadores del CONICET, epi-
demidlogos, e infectdlogos expresaron Su interés en trabajar conjuntamente
en la implementacion de un Centro de Referencia en Enfermedades Raras.

También estuvo presente en la Jornada un asesor del Diputado Na-
cional, Dn. F. De Nuccio, de la Comision de Discapacidad, que quedo
comprometido a trabajar mancomunadamente con las organizaciones de
afectados para lograr una ley que regule la materia.

Un hospital de segundo nivel se puso a nuestra disposicion para co-
menzar una experiencia piloto para la deteccion y la informacion sobre En-
fermedades Raras.

Creemos que no es casualidad que el primer brazo que nos ha tendi-
do un puente con Europa sea Sevilla: esta Comunidad tiene en su estruc-
tura mas intima el espiritu del NOSDO, y es por eso que "No nos ha deja-
do". Agradecemos profundamente la generosidad y el aporte de la FEDER
a través de su presidente Moisés Abascal y estamos seguros que éste es
el inicio de la construccion de un cambio cualitativo y cuantitativo para las
personas afectadas por una enfermedad poco frecuente en Iberoamérica.

Los sindicatos
aceptan un
acuerdo de

convenio
colectivo de

formacion

continua.

en uno de los programas radiales de
mayor audiencia en Mendoza y tene-
mos presencia quincenal en un pro-
grama de interés general de uno de
los dos canales de aire de la provin-
cia. Hemos introducido el tema de los
Medicamentos Huérfanos en los estu-
dios de grado de la Facultad de Cien-
cias Medicas de la Universidad de
Mendoza, donde participamos.

Afectados y sus familias
—¢Y con los afectados y sus
familias?
—A este respecto, llevamos a
cabo talleres con padres de afectados
para ensefiar a usar las herramientas

FEDER

de comunicacion a través de Internet,
favoreciendo el acceso de los mismos
a este valioso recurso, dictamos un
curso de postgrado para los farma-
céuticos de la COFAM (Colegio de
Farmaceuticos de Mendoza), y orga-
nizamos en el mes de julio de 2004 un
Foro Multisectorial sobre Enfermeda-
des Raras, con el objetivo de lograr la
inscripcion social de estas afecciones
minoritarias.

Ademas, tenemos abierto un foro
virtual para afectados de Enfermeda-
des Raras y prestamos un Servicio de
Informacién, —todavia no sistematiza-
do—, sobre las consultas de los afec-
tados.

El desarrollo de
los recursos
humanos es un
componente
fundamental de la
unioén para el
crecimiento, la
competitividad y
el mayor empleo.




La Diversidad de Organizaciones
y la tarea de la Fundacion GEISER

Silvia Inés Clément,
abogada, cofundadora de GEISER

a Fundacion

GEISER

(Grupo de

enlace, Investigacion y
Soporte para
Enfermedades Raras)
trabaja desde hace afios
como una institucion
civil sin fines de lucro,
gue actlla como una
organizacion
«paraguas». Desde este
aspecto es pionera en
Iberoamérica. Tiene
como objetivo el buscar,
construir y brindar
informacion dada y
recibida por afectados,
organizaciones civiles,
centros internacionales,
universidades,
profesionales y
familiares. De esta
manera, promueve y
potencia enlaces e
interacciones multiples
que dan contencion a
las orfandades que
sufren los afectados por
enfermedades
minoritarias, en un
contexto tradicional de
la Salud que, tanto en
lo publico como en lo
privado, los excluye y
discrimina.

EISER surgio ante la carencia de
una estructura organizativa que
vinculara a las diversas agrupaciones de
afectados, dedicadas cada una a enfer-
medades especificas, y ante la gran can-
tidad de afectados que alin no estan aso-
ciados, para establecer enlaces y vincu-
los entre ellos, a modo de una
federacion.

La situacion en Argentina —y en
general Iberoamérica—, es sumamente
deficitaria en torno a la deteccion, pro-
teccion y tratamiento de estas enferme-
dades. No existe adn en este extenso te-
rritorio definicion de Enfermedades Ra-
ras, ni tratamiento legal alguno sobre
Medicamentos Huérfanos.

Las organizaciones que nuclean a
los afectados solamente lo hacen desde
la identidad de la enfermedad especifi-
ca, y trabajan aisladamente, sin lograr
incidir - salvo raras excepciones como
por ejemplo los afectados por Sindrome
de Down y Autismo-, que en realidad no
vienen contemplados como Enfermeda-
des Raras, en las politicas sanitarias pud-
blicas.

En paises empobrecidos y con cri-
sis econdmicas frecuentes como los
nuestros, la agenda politica en Sanidad
se orienta a las patologias que acarrea la
pobreza, y en aras de paliar lo urgente,
se deja de lado a sectores que padecen
enfermedades minoritarias. El Estado, a
través de un discurso que se apoya “‘en
los intereses de la mayoria™, en rigor en-
cubre no solo su ineficiencia para garan-
tizar salud a las mayorias y las minorias,
sino que vuelve la cara ante los esfuer-
z0s que la propia sociedad civil, a través
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de sus organizaciones, efectlia para re-
mediar las orfandades que padece. Estas
carencias van desde la inexistencia de
estudios epidemiol6gicos sistematizados
hasta la falta de apoyo econémico, técni-
co y social para los afectados minorita-
rios.

Asimismo, las agrupaciones de
afectados, —cuando existen—, por tra-
tarse de entidades sin fines de lucro, es-
tan obligadas a estirar sus magros recur-
sos para hacer frente a las necesidades
de sus miembraos, sin poder disponer de
un ambito propicio para establecer una
identidad social comdn.

Esta carencia de identidad comun,
que padecen tanto los afectados como
sus organizaciones, impide que se apro-
veche la sinergia producida por el traba-
jo en red, reciclando asf la imposibilidad
de efectuar una inscripcion social, y el
impactar en la agenda sanitaria publica.

El trabajo que nos proponemos
desde la Fundacion GEISER es precisa-
mente auxiliar en la construccion de la

Virginia Lleray
Silvia 1. Clément,
cofundadoras de Geiser.

Desafio de hacer de
Europa un espacio
real de libre
circulacion en el
que la libertad sea
una realidad
cotidiana.

identidad compartida, articulando aque-
llo que existe de comUn entre todas las
organizaciones del sector.

En una agenda compartida, resulta
imprescindible llegar a consensual un
proyecto de ley nacional que defina qué
es Enfermedad Rara en Argentina, y
qué los Medicamentos Huérfanos que
se utilizan en los tratamientos, y donde
se reconozca a las organizaciones de
afectados una efectiva incidencia en las
estructuras publicas. Esta necesaria in-
tervencion, podra ser reconacida por un
Estado ausente e indiferente si se logra
sumar produciendo una masa critica efi-
caz.

En esta tarea, la cooperacion inter-
nacional es un punto de inflexion: no
solo en las comunidades desarrolladas
es donde existe més y mejores posibili-
dades de acceso a tratamiento, sino don-
de se han sistematizado précticas, sabe-
res y conocimientos que es necesario te-
ner como modelos posibles a la hora de
pensar y actuar.




TB

N10%

0
ST“‘ ALEJANDRA BECERRA
Tengo una discapacidad motriz
y actualmente trabajo en la secretaria
de la Fundacion Geiser

«Pero durante esos 5 meses de lucha en busca
de un diagndstico, me dieron tantas convulsiones
gue me produjeron una discapacidad motriz.

Y se me paralizo el cuerpo...»

de edad me empezaron a dar convulsiones, me daban hasta cinco

convulsiones por dia, me hicieron miles de estudios millones de
médicos y nadie encontraba lo que yo tenia, cual era el origen de esos es-
pasmos, estuve dos veces internada y en coma en el Hospital Garraham
de Buenos Aires. Recién cumplidos los 9 meses de edad me diagnostica-
ron hipoglucemia ideopatica, entonces tenia poco azlcar en la sangre y
eso me producia las benditas convulsiones. Luego me comenzaron a me-
dicar hasta los 5 afios y a medida que fui creciendo el pancreas no lo
hizo, por lo que las convulsiones fueron desapareciendo. Pero durante
esos 5 meses de lucha en busca de un diagnéstico, me dieron tantas con-
vulsiones que me produjeron una discapacidad motriz. Se me paralizo el
cuerpo, en ese momento chiquito, mas la parte derecha que la izquierda,
entonces me brindaron kinesiologia, fonoaudiologia y terapia ocupacio-
nal desde los 9 meses (tratamiento que continud hasta los 15 afios de
edad).

Comencé a caminar a los 3 afios y medio, todo me costé un poco
pero aca estoy. Como consecuencia tengo discapacidad en la motricidad
fina, escribo mas lento de lo normal, me falla un poquito el equilibrio y la
coordinacion. En cuanto a lo intelectual, todo bien, me falta muy poco
para graduarme de Gedgrafa y gracias a Dios no he sufrido discrimina-
cion a lo largo del colegio, al contrario, he recibido mucha ayuda. El tra-
bajo que realizo en la Fundacion Geiser no tiene que ver con mi profe-
sién pero si con mi vida, con mi experiencia en cuanto a discapacidad.

T engo 27 afios y les quisiera contar mi experiencia. A los 4 meses

ALEJANDRA ORTIZ
Madre con un niino de 3 anos
con Sindrome de Angelman

«Y asi dejé de ser una victima y pasé
a ser una militante de la vida, empecé

a aprender de mi situacion, a disponer de una
a sido muy dificil para nosotros todo el camino: desde el descu-
brimiento que algo no estaba bien, el diagnostico posterior-

fuerza que estaba oculta»
H mente y la blsqueda de ayuda especifica.

Vivimos en Mendoza, no hay aqui nadie que conoce ni vio nunca un
nifio con Angelman. Mi camino se hizo mas dificil ain. Debi buscar in-
cansablemente por todas las terapias que mi hijo necesita, explicarle al
pediatra de qué se trata la enfermedad y la soledad era absoluta: nadie
con quien compartir experiencias buenas o malas, nadie con quien llorar
las malas o alegrarnos de las buenas, un camino dificil en soledad.

Un dia, durante mis esperas en una de las terapias que hace mi hijo,
vi un articulo del diario local sobre la Fundacion Geiser, que hablaba de
las Enfermedades Raras. Yo no sabia qué era eso, pero estaba segura que
el Sindrome de Angelman lo eray llame.

Desde entonces cambiaron muchas cosas: me conecté con gente que
necesitaba los mismos tratamientos que nosotros, compartimos alegrias y
tristezas, pero lo mas importante es que podemos trabajar juntos, pode-
mos luchar por nuestros derechos, nuestra fuerza como grupo es diferen-
te de la individual y podemos plantearnos desafios. Y asi dejé de ser una
victima y pasé a ser una militante de la vida, empecé a aprender de mi si-
tuacion a disponer de una fuerza que estaba oculta.

Geiser me dio la posibilidad de convertir mi «desgracia» en una ex-
periencia de vida positiva; ayudar a otros ha sido duro pero extremada-
mente gratificante. Espero encontrar mas militantes, espero que poda-
mos agruparnos y luchar por nuestras diferencias, espero al final de mi

vida estar orgullosa de lo construido desde la adversidad.
Un abrazo agradecido.

Primero revisemos algunos datos Gtiles para
tener en cuenta a la hora de analizar nuestra
especial problematica. Iberoamérica contaba
para el cierre de 2002 con 35 millones de usua-
rios, lo que representa una cifra cercana al 7%
de penetracion en el total poblacional de la re-
gion que cuenta con 560.520.000 habitantes, en
tanto que Europa tiene 166.386.500 usuarios ‘
con casi 800 millones. (Fuente ITU 2003).

La Republica Argentina muestra uno de los
indices mas altos en Iberoamérica en el uso de
Internet - con uno de cada tres jovenes que tie-
ne acceso al servicio-, mostrandose una recupe-
racion de la depresion que explotara en el 2001.

o
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Interne_t, COMO recurso en Enferrr_\edades Raras:
experiencia en los foros Fundacion GEISER

MARIA ALEJANDRA GUASTAVINO,
secretaria técnica - Fundacion Geiser

y baja densidad poblacional, sistemas de comunicaciones pobres, crisis econémica, etc. hace que el
acceso al diagnostico, centros de tratamiento de referencia, y la circulacion del conocimiento sobre
este tema sea mas complicada atin de lo que supone la sola condicion de enfermo poco frecuente.
Desde Geiser se nos plantea entonces como resolver nuestros problemas de aislamiento e incomunicacion.

P adecer una Enfermedad Rara en Iberoamérica tiene sus complicaciones. Nuestras grandes extensiones

. Lrrs T s
l l LI v 100w el nivel de la crisis en Argentina, donde se esti-
] o - B )

[ R YTy wer ey T R S Y —

Advinos Latma LEs & Canadd

No obstante, la penetracion de los ordenado-
res 0 computadoras (8 equipos cada 100 habi-
tantes) sigue estando muy por debajo del nivel
de Chile, que es el lider regional, con 20 com-
putadoras por cada cien personas, segun un es-
tudio del Consejo Federal de Inversiones.

Que un pais tenga altos indices de utilizacion
de Internet y bajos los de compra de ordenado-
res o computadoras y altos indices de su insta-
lacion y utilizacion de en cybercafés, demuestra

man 5 millones de usuarios de Internet.
Hemos trabajado esta problematica y encon-

s trado algunas posibles soluciones para facilitar
los enlaces entre los afectado y las organizacio-
sk nes que los agrupan, y para hacer circular la in-
- formacion que requieren.
t Experiencia del Foro de la Fundacion Geiser:

Europa

http://boards4.melodysoft.com/app?ID=raras
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ARGENTINA BOLIVIA
BRASIL COLOMBIA
COSTA RICA CHILE
DOMINICANA ECUADOR
=LSALVADOR GUATEMALA
HONDURAS MEXICO
NICARAGUA PANAMA,

FARAGUAY PERU VENEZUELA

- Anemia de Fanconi
Asociacion de Argentina
anemiafanconi@interar.com.ar

* Aniridia Asociacion México
yoannaarcos@amda-ac.org
www.amda-ac.org

e Angelman, Sindrome de
Asociacién de Argentina
www.sindromedeangelman.org.ar

« Asperger, Sindrome de
Asociacién de Chile
webmaster@asperger.cl

- Distonia
Asociacion de México
amepad@intermedik.com.mx
www.amepad.org

- Déficit de Hormona de
Crecimiento
Asociacién de Argentina
correo@creciendo.org.ar

* Distrofia Muscular
Asociacion de Peru.
admperu@ec-red.com

- Enfermedades Reumatoldgicas
Asociacién de Brasil
www.lagrima-brasil.org.br

» Esclerodermia
Asociacion de Bolivia
girasolsonja@yahoo.com.ar

Asocliaciones
Iberoamericanas

Esclerosis Lateral Amiotrofica
Asociacion de Argentina
www.calmo.org.ar

Fatiga Croénica
Asociaciéon de Colombia
www.ebmcolombia.org/
fatiga/quiensoy.htm

Fenilcetonuria
Asociacion de Argentina
www.pku.org.ar

Fibrosis Quistica
Asociacion de Cuba
rojo@infomed.sld.cu

Gaucher, Enfermedad de
Asociacion de Brasil.
gaucherbrasil@hotmail.com

Huntington, Enfermedad de
Asociacion de México
comentarios@mail.com
eddie2.tripod.com.mx/
asociacionmexicana

Marfan, Sindrome de
Asociacion de México
admin@marfan.org.mx
www.marfan.org.mx

Osteogénesis Imperfecta,
Enfermedad de

Asociacion de Pert
isisag@terra.com.pe
http://peru.osteogenesis.info/

Prader Willi, Sindrome de
Asociacion de Argentina
alexk@wamani.apc.org
www.praderwilliarg.com.ar

Porfiria

Asociacion de México
susie@porfiria-mexico.com
http://www.porfiria-mexico.com

Rett, Sindrome de
Asociacion Sindrome de Rett de
Argentina

asira@rett.com.ar

Retinosis Pigmentaria
Asociacion de Cuba
ccioc@infomed.sld.cu

Sjogren, Sidrome de
Asociacion de Argentina.
infoassa@aol.com

Williams, Sindrome de
Asociacién de Argentina
aasw@bigfoot.com

X Fréagil, Sindrome de
Asociacién de Argentina
x_fragil@yahoo.com.ar
www.x-fragil.org.ar
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«Luz verde» a
la investigacion con

embriones

Madrid.—El Gobierno aprobé el pasado 28 de octubre un Real Decreto para eliminar las
trabas de la actual Ley de Reproduccion Asistida, aprobada por el Partido Popular. Con
esta orden se regulara el consentimiento informado por los progenitores para donar a la
investigacion los embriones sobrantes de sus procesos de fertilizacion. De esta forma se

facilitara la investigacion con células madres.

esde su llegada al Gobierno, el Par-
Dtido Socialista ha anunciado su in-

tencion de modificar la Ley de Re-
produccion Asistida para mejorar al maxi-
mo los tratamientos de fertilidad para las
parejas que no pueden tener hijos de for-
ma natural y también para abrir nuevas
vias de investigacién con células madre.

El actual Gobierno esta elaborando
ademés una nueva Ley de Investigacién
Biomédica, que pretende presentar al Par-
lamento antes de Semana Santa. Esta nor-
mativa regulard la investigacion con célu-
las madre y los mecanismos para proteger
la intimidad de la informacion genética.

La vicepresidenta del Gobierno, Ma-
ria Teresa Fernandez de la Vega, aseguré
recientemente que el Gobierno cuenta
con el beneplacito de la Comision Nacio-
nal de Reproduccién Asistida en asuntos
como la limitacion del nimero de ovoci-
tos por ciclo que, a su juicio, "'causan tre-
mendos problemas™ y que hasta ahora
estaba establecido en tres.

Esta cifra se podra ampliar ahora en
las parejas que cumplan algunos de los 25
supuestos de excepcion, entre los que
destacan los trastornos masculinos severos
en los que el semen tenga una calidad
muy baja, mujeres con fallo o inicio de fa-
llo ovarico y con deficiencias del ciclo hor-
monal, asi como aquellos en los que sea
necesario un diagnoéstico preimplantacio-
nal debido a la existencia de patologias.

Consentimiento informado

En Espafia se calcula que hay un total
de 80.000 embriones congelados o so-
brantes de estos procesos de fecunda-
cion. La actual Ley de Reproduccion Asis-
tida establece cuatro posibles destinos
para estos embriones: donarlos a otras
mujeres que los necesitan, implantarlos
mas adelante a la propia madre biol4gi-
ca, destruirlos o donarlos para la investi-
gacion cientifica.

Ademas, la Comision Nacional de Re-
produccién Asistida también mostré ya
su beneplacito para que los embriones

sobrantes puedan ser empleados para
otros proyectos de investigacion siempre
con el permiso previo de los progenito-
res y dentro de redes de cooperacion
que cuenten con las suficientes garantias
cientifico-técnicas.

Este decreto aporta una serie de
«condiciones especificas» para que las es-
tructuras biolégicas puedan ser utiliza-
das para la investigacion y regula el siste-
ma de consentimiento informado de
progenitores para que éstos puedan ce-
der a la ciencia este material sobrante de
las técnicas de reproduccion «in vitro».

Finalmente, como ya habia manifes-
tado la ministra de Sanidad, Elena Salga-
do, en numerosas ocasiones, el decreto
pretende potenciar el uso de células ma-
dre con fines terapéuticos, convencida
del enorme potencial que ofrece esta
técnica para el tratamiento de patologi-
as como el Alzheimer o el Parkinson.

Ahora sera responsabilidad de cada
comunidad decidir en qué aspectos de la
investigacion se centrard. En el caso de
Catalufia, los trabajos irdn dirigidos fun-
damentalmente a «determinados proce-
sos de medicina regenerativa», mientras
que en Andalucia «se va a hacer énfasis
en el Banco Nacional de Lineas Celula-
res», con sede en Granada.

Moisés Abascal

FEDER pide

un Plan
Nacional
contra las ER

Sevilla.—El presidente de FEDER,
Moisés Abascal abogé el pasado
26 de noviembre por la implan-
tacion de un Plan Nacional con-
tra las Enfermedades Raras, «si-
milar al que ya ha aporobado el
Gobioerno francés con un hori-
zonte 2004-2008», un proyecto
que, de ver la luz «habria de
acordarse en el seno del Consejo
Interterritorial de Salud», preci-
sO.

n declaraciones a Europa
EPress, que recoge «Diario Mé-

dico.com», Abascal se refirié
asi a la «necesidad» de implantar
un proyecto que «aseguraria la
equidad», ya que, segun apunto,
el sistema sanitario «no esta
orientado a la prestacion de servi-
cios para los colectivos de minori-
as que conforman los pacientes
con Enfermedades Raras».

De igual forma, el presidente
de FEDER reclamé al Ejecutivo
central que dote de «mas recur-
sos econdmicos y humanos» al
Instituto Nacional de Invesatiga-
cion en Enfermedades Raras,
ubicado en el Instituto de Salud
Carlos I, ya que, segin lamento,
«el problema que padece este
Instituto es que realmente no
dispone de medios financieros,
ademas de que en el mismo sélo
hay tres personas trabajando».

® |a Consejeria de Salud de la Junta
de Andalucia suscribira con FEDER
un convenio con el objetivo de
mejorar las condiciones de vida y
de salud de los afectados de estas
patologias, impulsando medidas y
acciones que permitan avanzar en
la prevencion, diagndstico precoz
y asistencia a estas personas.

FEDER
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Por investigadores espanoles

Descifrado

el funcionamiento
del distroglicano

* Es una proteina, presente en Enfermedades Raras

les ha logrado descifrar el funciona-

miento del distroglicano, una prote-
ina presente en Enfermedades Raras
como el sindrome de Walker-Warburg
(WWS), el de musculo-ojo-cerebro o la
distrofia muscular de Fukuyama, segun in-
formacion de la Agencia EFE.

El trabajo, que publico la revista Pro-
ceedings of the National Academy of
Sciences (PNAS), estd dirigido por Jesus
Cruces, del Instituto de Investigaciones
Médicas «Alberto Sols» del Consejo Supe-
rior de Investigaciones Cientificas (CSIC),
quien explicé a EFE las conclusiones del
estudio.

Para un correcto funcionamiento de la
proteina distroglicano, ésta debe estar re-
vestida de moléculas de azlcar que obtie-
ne en un proceso denominado «glicosila-
cion».

Si ese proceso es andmalo, el primero
de los genes que debe «glicosilizarse», el
Promtl, se expresaré de forma defectuosa
y se traducird en una malformacién mus-
cular y neuronal letal para el embrién.

«La ausencia de los azlcares hace que
las células no se adhieran correctamente
a la matriz extra celular y se dafian facil-
mente», explicd Cruces.

l | n equipo de investigadores espafio-

Aparecen enfermedades...

Si no se produce la «glicosilacién» co-
rrecta del distroglicano, aparecen enfer-
medades como el sindrome Walker-War-
burg, una alteracion congénita y heredi-
taria del desarrollo del sistema nervioso
central (sistema formado por el encéfalo
y la médula espinal), que conduce a alte-
raciones severas en la funcién neuroldgi-
ca.

Esa grave enfermedad, que lleva apa-
rejada distrofia muscular y malformacio-
nes del cerebro, como la lisencefalia (au-
sencia de dobleces en el cerebro) o la hi-
drocefalia, provoca la muerte del bebé en
un periodo maximo de dos afos.

El estudio de Cruces intenta compren-
der el mecanismo y las funciones de «gli-
cosilacion» de la proteina y averiguar si
esta enzima se puede sustituir por otra.

El proceso en el ratén no se produce
igual que en el humano, ya que el animal,
a diferencia del hombre, tiene la membra-
na de Reichert's, que es fundamental en el
desarrollo embrionario y para cuya forma-
cién es imprescindible el distroglicano.

La membrana de Reichert's se forma
completamente al quinto dia de gesta-
cion del raton, pero si no se forma por la
inhibicion de la «glicosilacion» el embrion
muere.

En el caso de los nifios, si el distrogli-
cano no estd formado correctamente o
«activado», no cumple su funcion y no se
une a la célula adyacente y en el caso de
las neuronas no hay migracion celular, lo
que provoca una lisencefalia o una hidro-
cefalia.

En humanos, al no existir la membra-
na de Reichert's, aunque no se produzca
la «glicosilacién», el embrion sigue el des-
arrollo, pero cuando empiezan a formar-
se los masculos y el cerebro, se produce
una malformacion no compatible con la
vida.

Actualmente, el equipo de Cruces es-
tudia en ratones condicionales, a los que
se les introduce el gen Promtl mutado y
se genera la orden para que el distrogli-
cano no se «glicoside» en un tejido deter-
minado, por lo que el gen sufre una mu-
tacion que produce malformaciones con-
troladas.

Lineas
celulares
ue pueden
vidirse
indefinidamente

ALEJANDRO PEREZ
FAER DE BURGOS

ha presentado las dos primeras lineas

celulares a partir de células madre
embrionarias, que podran ser utilizadas en
el futuro por los cientificos para la curacion
de cualquier enfermedad degenerativa.
Ademas, el pasado 5 de noviembre anunci6
su intencion de presentar al Instituto Carlos
[l un proyecto para comenzar los trabajos
que permitirdn obtener lineas celulares de
embriones con alguna alteracién genética,
en concreto de los genes relacionados con
enfermedades neuromusculares.

Las lineas celulares Valencia-1 (VAL-1) y
Valencia-2 (VAL-2) tienen la capacidad de
mantenerse indiferenciadas, dividirse,
autorrenovarse y reproducirse por
millones, por lo que, si se les adapta un
tipo u otro de molécula, pueden derivar de
forma ilimitada en «neuronas o
miocardiocitos».

Simén ha liderado un equipo de seis
cientificos con los que ha trabajado en
cuarenta embriones donados con fines de
investigacion por otras tantas parejas y
que han permanecido congelados durante
mas de cinco afios, tal y como establece la
Ley sobre Técnicas de Reproduccion
Asistida 45/2003, en vigor desde el pasado
mes de noviembre.

De estos embriones, dieciséis llegaron a
convertirse en blastocito, y a su vez, de
estos Ultimos, catorce se pegaron a una
base de placenta humana, lo que
representa una eficiencia del 12,5 por
ciento, una cifra que el investigador
considera «notable».

Por su parte, el consejero de Sanidad,
Vicente Rambla, considerd que este avance
«marca un antes y un después en la
investigacion con células madre
embrionarias», a la vez que pidié una
mayor «sensibilidad» al Ministerio de
Sanidad, del que dijo que se refiere con
mas frecuencia a los progresos en este
campo que se dan en «Catalufia y
Andalucia.

EI investigador valenciano Carlos Simén

FEDER



Primer ensayo clinico
de Epidermolisis
Bullosa en Espana

DRrEes. ANDER IZETA E ITZzIAR OCHOTORENA

CEB), ha dado a conocer una exce-

lente noticia: a finales de julio repre-
sentantes de AEBE se reunieron en la
empresa Genetrix (Madrid) para discutir
la organizacién del primer ensayo clinico
de Epidermolisis Bullosa en Espafia, pro-
movido por Genetrix, en el que se trata-
ra con piel ingenierizada a un ndmero
reducido de pacientes con el subtipo de
Epidermolisis Bullosa distrofico recesivo.
El ensayo se esta empezando a organizar
ahora, por lo que si todo va bien se po-
dré tratar a los primeros pacientes a me-
diados del afio que viene. Los resultados
tardaran todavia otro afio mas.

Este ensayo sera «piloto», es decir, se
realizara a escala reducida para ver si ob-
tenemos un buen rendimiento antes de
aplicarlo al méximo nimero de pacientes
posible. Ademas al tratarse de una enfer-
medad rara, se obtiene mas apoyo y fi-

EI Consorcio de Investigacién (CEl-

Funpacion INBIOME

nanciacion institucional. Por todo ello
creemos que seremos capaces de reunir
la financiacién necesaria para realizarlo
en un plazo razonable de tiempo. Como
medicamento del ensayo se utilizard una
piel ingenierizada mediante un método
novedoso que hara que mejore la lesion
del paciente por mas tiempo y se reduz-
ca el nimero de intervenciones.

Una Ultima cosa a este respecto: los
pacientes del ensayo se escogeran por
criterios clinicos, es decir, segin las ca-
racteristicas y el subtipo de enfermedad
y también segun el tipo de lesion a tra-
tar. Por supuesto, el primer requisito
sera estar bien diagnosticado. Estamos
todavia organizando cémo se va a reali-
zar esto, asi que jsed pacientes! Como
0S mencionamos en nuestro primer arti-
culo, la investigacion avanza muy lenta-
mente. Pero avanza. Por eso queriamos
compartir con vosotros nuestra ilusion

Después del de Andalucia, Cataluna y Valencia

Madrid contara con un .Centro
de Medicina Regenerativa

Madrid.—La Comunidad de Madrid contara con un Centro de Investigacién en Células
Madre y Medicina Regenerativa. Asi lo anuncio6 el pasado 5 de noviembre el consejero
de Sanidad, Manuel Lamela, aprovechando la presentacion de un ensayo clinico con cé-

lulas madre adultas del Hospital La Paz.

n grupo cientifico asesor ya ha
U empezado a trabajar y presentara
durante el primer trimestre del
afno que viene los objetivos del nuevo
Centro que «aspira a liderar la investi-
gacion en este campo en Espafia y en
Europa», segun Lamela.
El Centro madrilefio se sumaria al

3
S

de Andalucia, Catalufia y la Comunidad
Valenciana. Los tres han suscrito acuer-
dos con el Ministerio de Sanidad para co-
financiar este tipo de investigacién en
los tres centros nodales. La Comunidad
de Madrid espera encontrar en mismo
apoyo para llevar a cabo este nuevo Cen-
tro de Medicina Regenerativa.

provocar la muerte del paciente.

por este ensayo clinico. Aunque quedan
numerosos flecos por definir, queriamos
gue supierais que estamos «con las ma-
nos en la masa». Seguiremos informan-
do en préximos nimeros de la revista.

Base de Datos de
Epidermolisis Bullosa

demas se pondra en marcha de
Amanera inmediata, una iniciativa,

cuyo objetivo es la creacion de
una Base de Datos estatal que nos dé
una idea de la cantidad de enfermos
existente en nuestro pais, morbilidad,
mortalidad, etc. Estos datos son absolu-
tamente necesarios para el buen des-
arrollo de los proyectos de investigacion
que estamos llevando a cabo. Es mas, se-
ran de gran utilidad para AEBE para po-
der organizar todas las actividades que
realiza y como herramienta de presion
ante las instituciones. Por todo ello AEBE
anima a facilitar los datos que en du mo-
mento se daran a conocer. Muchos de
ellos pueden ser sensibles y por ello se al-
macenaran en una base de datos para su
uso Unicamente por profesionales del
ambito sanitario, relacionados directa-
mente con el diagndstico de la enferme-
dad y sometidos bajo juramento a secre-
to profesional, de acuerdo con el articulo
7.6 de la Ley Orgéanica 15/1999, de Pro-
teccion de datos de caracter personal. Es-
tos datos se mantendran siempre en la
més estricta confidencialidad. En cual-
quier momento podréis solicitar el acce-
so a la informacion almacenada en nues-
tra base de datos y/o la destruccién de
dicha informacion. Muchas gracias de
antemano y desde CEICEB os animamos a
gue 0s pongais en contacto con la Aso-
ciacién para vuestra participacion.

base genética», permite el tratamiento dietético «efectivo» de estas patologias, segun explico el

pasado 26 de noviembre la catedratica en Biologia Molecular de la Universidad Autonoma de
Madrid, Magdalena Ugarte Pérez, quien destaco que este diagnostico «deberia de realizarse en la
primera semana de vida, ya que estamos hablando de enfermedades que en diagndstico tardio puede

EI diagndstico precoz de las enfermedades metabdlicas hereditarias, «en su gran mayoria con una

FEDER



estudlos vy proyectos

3.000 millones de ddlares

California

respalda en las urnas
la investigacion
con células madres

da, la Propuesta 71, que otorgard casi

3.000 millones de ddlares a la investiga-
cién con células madres. Ademéas de elegir
presidente, los estadounidenses «aprovecha-
ron» la convocatoria electoral para pronun-
ciarse acerca de otras iniciativas locales.

Con la Propuesta 71, los cientificos dis-
pondran durante la proxima década de unos
295 millones de délares anuales (unos 230 mi-
llones de euros) para investigar con células
madre embrionarias en los hospitales, escue-
las médicas y universidades del Estado. Para
administrar esos fondos, se creara un Centro
privado, el Instituto de Medicina Regenerativa
de California.

Las cifras exactas de la votacion todavia
no estan disponibles. Sin embargo, las encues-
tas a la salida de los colegios electorales, reali-
zadas por Associated Press, sugieren que la
medida ha sido aprobada comodamente.

Segun el interventor estatal Steve Westly,
la aprobacion de esta medida envia un men-
saje al mundo de que «California esta desean-
do hacer apuestas audaces para el futuro», se-
gun recoge «Los Angeles Times».

La iniciativa estuvo motivada por la deci-
sion de George W. Bush de limitar los fondos
federales destinados a la investigacion con
células madre. Las progenitoras celulares son
capaces de transformarse en otros tipos de
tejido (neuronas, miocitos...), por lo que po-
drfan contribuir a encontrar tratamientos

Los californianos han aprobado una medi-

para enfermedades como el Parkinson o el
Alzheimer.

Hollywood se posiciona

Pese a que las encuestas ya anticipaban
que la medida contaba con el beneplacito de
los californianos, el cambio de postura del go-
bernador de este estado, Arnold Schwarze-
negger, puede haber resultado decisivo.

Hace unas semanas, «Arnie» se desmarca-
ba de la postura de su partido (en contra de

Universidad de Belgrano
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las células madre) y se mostraba a favor de la
Propuesta 71. Los republicanos de California
se habian manifestado especificamente en
contra de esta iniciativa.

El ex actor dijo: «Estoy muy interesado en
la investigacion con células embrionarias y la
apoyo en un 100%».

Otros actores, como Michael J. Fox (afec-
tado de Parkinson), el recientemente fallecido
Christopher Reeve o Brad Pitt también habian
mostrado su conformidad con esta medida. El
posicionamiento de Schwarzenegger, sin em-
bargo, no hizo gracia a otros, como Mel Gib-

son, que manifestd su oposicion a la Propues-
ta 71.

Proyecto de ley para
arantizar la cobertura
e enfermedades

Belgrano (Argentina).—A través de su Centro para el Estudio de Enfermedades Genéticas,
Metabélicas y Discapacidades, la Universidad de Belgrano acaba de elaborar un antepro-
yecto de ley que apunta a que todas las entidades del Sistema de Salud nacional, ya sean
obras sociales o empresas de medicina prepaga, incorporen como prestaciones obligato-
rias los abordajes terapéuticos basados en drogas (medicamentos), alimentos y suplemen-
tos dietarios especiales, de acuerdo con cada patologia.

a Ley 23.413 establece la obligato-
(( Lriedad de la pesquisa neonatal de

enfermedades como el hipotiroidis-
mo y la fenilcetonuria. Pero solamente obliga
a la deteccion de la enfermedad mediante el
estudio conocido como prueba del talon»,
cuenta Bernarda Pirovano, coordinadora del
centro.

Ahora «una vez obtenido el resultado si
este llegara a ser positivo, no es obligacion
del Estado la cobertura integral del trata-
miento medico y nutricional que finalmente
prevera la deficiencia mental», completa la es-
pecialista a modo de explicacion sobre las ra-
zones del proyecto que ya tiene en sus manos
el senador Pedro Salvatori.

El Centro para el Estudio de Enfermeda-
des Genéticas Metabdlicas y Discapacidades es
dirigido por el doctor Marcelo Vernengo, de-

FEDER

cano de la Facultad de Ciencias Exactas y de la
Salud. Pirovano ademas esta encargada del
equipo de investigadoras sobre fenilcetonuria
(PKU), conformado por Luisina Petrelli, lvana
Gonzélez, Marfa Ana Angeleri y Clara Rajz,
conjuntamente con la doctora Cristina Maria-
nai, de la Fundacion Observatorio de los Dere-
chos Humanos, quienes trabajaron en la con-
feccion del proyecto de ley.

Ademés, el Centro esta trabajando en el
Manual de educacion Sanitaria para el Fenil-
cetondrico y su familia. En octubre este grupo
de investigadores participd en las Il Jornadas
Nacionales de Enfermedades Raras que seran
en Mendoza, y ademas contara con la visita
de Moisés Abascal, presidente de la Federa-
cion de Enfermedades Raras de Espafia y
Miembro del Real e llustre Instituto de Farma-

cia de Sevilla.
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Bajo el tema «Mujer y Discapacidad» se celebré
el pasado 21 de octubre en los Servicios
Centrales del IMSERSO en Madrid una Jornada
en la que se trataron temas relacionados con la
mujer con discapacidad: el Proyecto
Promociona, Intervenciones psico-educativas con
las familias, la Sexualidad, entre otros. Un tema

LA MUJER CON DISCAPACIDAD EN ESPANA

a invisibilidad de las mujeres con discapacidad, no

ha favorecido un desarrollo normativo como el

que se ha producido en el caso de las personas con
discapacidad o de las mujeres. De esta situacion deriva
que la sociedad no haya profundizado en su situacion.
Las mujeres con discapacidad en Espafia son algo mas de
dos millones (el 58,3% del total), mientras que el nimero
de varones con discapacidad no supera el millén y medio.

n las personas con dis-
E capacidad mayores de

45 afios, el nimero de
mujeres es un 60% superior
al de los varones. En el grupo
de poblacién, entre los 6 y 44
afios, el nimero de varones
con discapacidades supera al
de mujeresen un 32%yen la

HOY

MUJERY
DISCAPACIDAD

Las asociaciones opinan

* Paraparesia
Espastica Familiar

« Linfangioleiomioma-
tosis

* Esclerosis Tuberosa

infancia apenas hay diferen-
cias entre el nimero de nifios
y nifias con limitaciones que
pueden dar lugar a discapaci-
dades. (Encuesta sobre Dis-
capacidades, Deficiencias y
Estado de Salud).

Un gran porcentaje de la
poblacion de mujeres con dis-
capacidad se encuentra en el
umbral de la exclusién social,
con una falta casi total de au-
tonomia y sin poder desarro-
llar sus derechos basicos, a
causa de una percepcion so-
cial discriminatoria y llena de

m L Triple discriminacion:

- .

£ c} = e por mujer
= e por mujer con discapacidad
L)

& e por mujer con discapacidad, afecta de alguna
P enfermedad rara y dependiente.

e
00
& —

tan amplio como complejo, sobre todo si a esta
doble discriminacion de mujer y discapacitada,
afadimos la de paciente con alguna de las mas
de 3.000 Enfermedades Raras.

Todas estas razones justifican mas que de sobra
el que dediquemos a esta cruda realidad nuestro

Tema de Actualidad.

PILAR DE LA PERA,

miembro Junta Directiva de FEDER

prejuicios, tanto por invisibili-
dad, como por ser considera-
das incapaces y no eficientes.
De los estudios realizados
se deduce que la mujer con
discapacidad se ve afectada
por una doble discriminacion
(1): De una parte la que afec-
ta, en general a las personas
con discapacidad; por otra, la
que atafie a su condicion de
mujer. La doble situacién de
desventaja esta basada en el
vigente sistema ideoldgico que
perpetua las desigualdades so-
ciales y confunde «interesada-
mente» las caracteristicas fisi-
cas, hiologicas —el sexo—, con
caracteristicas  socialmente
construidas —el género—.
Asi, las desigualdades en-
tre mujeres y hombres, no son
desigualdades entre sexos,
sino desigualdades entre gé-
neros; no se basan en las dife-
rencias naturales, sino en dife-

<< En la legislacion internacional y europea
son de aplicacion las iniciativas sobre
igualdad de hombres y mujeres y sobre

la igualdad de oportunidades de
las personas con discapacidad

FEDER
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rencias sociales y, por lo tanto
construidas. Esto significa que
las podemos cambiar.

En la legislacion interna-
cional y europea son de apli-
cacion las iniciativas sobre
igualdad de hombres y muje-
res y sobre la igualdad de
oportunidades de las perso-
nas con discapacidad, que po-
tencian el nivel de conoci-
miento sobre la situacion real
de las mujeres con discapaci-
dad, asi como la implicacion y
coordinacién de todas las ins-
tituciones de la sociedad civil
en el establecimiento de me-
didas para alcanzar la progre-
siva eliminacion de riesgos de
exclusion social de las muje-
res con discapacidad.

En Espafia, la Ley 30/2003
de 13 de octubre, sobre medi-
das para incorporar la valora-
cion del impacto de género
en las disposiciones normati-
vas que elabore el Gobierno
y obliga a todos los proyectos
de ley y sus Reglamentos de
desarrollo, a que estén acom-
pafiados por un informe so-
bre el impacto por razon de
género de las medidas que se




propongan: Esta medida ins-
taura la transversalidad en los
procedimientos normativos,
en-el marco de las directric

europeas que se vienen pr?
duciendo . Igualdad de Opor-
tunidades entre Hombres y
Muijeres IC Plan (2003-2006).

La Ley 51/2003 de igual-
dad de oportunidades, no dis-
criminaciéon y accesibilidad
universal de las personas con
discapacidad obliga a los po-
deres publicos a adoptar me-
didas contra la discriminacion
y medidas de accion positiva
destinadas a compensar las
especiales dificultades que
tienen las personas con disca-
pacidad para su plena partici-
pacion en la vida social.

La Jornada «MUJER Y
DISCAPACIDAD, (2) cele-
brada en Madrid el 21 de Oc-
tubre de 2004, Buena practica
de la Fundacion Asturiana de
Atencion y Proteccion a Per-
sonas con Discapacidades y/o
Dependencias, «Fundacion
Fasad», en el proyecto Equal
Promociona organizada por
el Ministerio de Trabajo y
Asuntos Sociales, Instituto de
la Mujer y FASAD se docu-
mento y profundizé con am-
plitud en el tema.

En el transcurso de la mis-
ma, se presentd el Proyecto
Piloto «INCLUSION SO-
CIAL DE LAS MUJERES
CON DISCAPACIDAD»,
desarrollado en el territorio
Principado de Asturias, den-
tro de la iniciativa de la
Unién Europea EQUAL du-
rante los afios 2002/2004. Su
objetivo consistié en poner en
marcha un conjunto de actua-
ciones de caracter integral
que acabaran por construir
itinerarios validos para que
muchas mujeres con discapa-
cidad pudieran ver eliminadas
algunas de sus multiples ba-
rreras y la busqueda de ins-
trumentos que contribuyan a
su integracién laboral y social.

Se ha confeccionado una
guia pedagdgica (3) dirigida a
personal docente, en la que se
sugieren actividades a desarro-
llar. Su finalidad es servir de
orientacion didactica para la
formacion de responsables de
asociaciones, agentes y media-
dores sociales, asi como las
propias personas con discapa-
cidad y en concreto, las muje-
res a fin de conseguir interve-
nir transversalmente, y con me-
didas de accion positiva, en la
inclusién y participacion de las
mujeres, con estos objetivos:

e Formar, sensibilizar y
dar instrumentos tedricos,
metodoldgicos y practicas
para proyectos educativos-la-
borales vinculados al desarro-
llo de la igualdad de oportu-
nidades para las mujeres con
discapacidad.

e Proporcionar una for-
macion que permita detectar
las diversas manifestaciones
de la discriminacion de géne-
ro y discapacidad con el fin
de transformarlas.

e Impulsar proyectos que
incidan transversalmente en
el desarrollo de la igualdad
de oportunidades para las
mujeres con discapacidad.

e Aplicar este mddulo de
formacién en los perfiles pro-

fesionales de los/as agentes
sociales de igualdad.

La celebracion de la Jor-
nada, es una buena noticia
para organizaciones como
FEDER y también para las
mujeres con discapacidad a
consecuencia de una Enfer-
medad Rara, porque nos per-
mitird organizarnos mejor, to-
mar conciencia y situarnos en
mejores condiciones para al-
canzar la igualdad de trato y
de derechos para todo el
mundo.

(1) Red de Mujeres Con
Discapacidad.
www.redmed.com

(2) Conflictos y dificulta-
des para la inclusion social de
las personas con discapaci-
dad. Aproximacion general y
anélisis de la situacion de las
mujeres. Cristina Santamari-
na, Pedro Lopez Ugarte, Ve-
rénica Mendiguren Funda-
cion Fasad www.fasad.org

(3) Mddulo especifico de
Formacion en género y disca-
pacidad. FASAD Fundacion
Asturiana de atencion a per-
sonas con discapacidad. C/
Arzobispo Guisaosla 14, bajo.
Oviedo. Tfno. 985 224 479
Fax: 985 217 129 e-mail: fa-
sad@asturias.com

Formar, sensibilizar y dar
instrumentos teoricos,
metodologicos y practicos para
proyectos educativos-laborales
vinculados al desarrollo de la
igualdad de oportunidades para
las mujeres con discapacidad.

Impulsar proyectos que incidan

transversalmente en el
desarrollo de la igualdad de
oportunidades para las mujeres
con discapacidad.

FEDER

La mujer

con discapacidad
tiene cuatro veces
mas riesgo

de ser maltratada

PILAR DE LA PERA,
miembro de la Junta Directiva
de FEDER

n el contexto europeo,
E las cifras estiman que

cuatro de cada diez
mujeres discapacitadas, viven
0 han vivido situaciones de
abuso, agresion y maltrato.
Este es, un riesgo cuatro veces
mayor que el resto de
mujeres.
La Comision de la Mujer del
Cermi (Comité Espafiol de
Representantes de Personas
con Discapacidad), present6
34 enmiendas a la reciente Ley
Contra la Violencia de Género
para que se afiadan medidas
de proteccion especial a la
Muijer con Discapacidad, que
sufre una doble o mdltiple
discriminacion.
Su ausencia del mercado de
trabajo, bajo indice de
alfabetizacion (el 12 por
ciento de las discapacitadas
no sabe leer ni escribir), s6lo
1,56 por ciento posee un titulo
superior, la sobreproteccion
familiar y los prejuicios
socialeslas, les hacen padecer,
mas que nadie, las secuelas de
la violencia.
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n el campo sanitario lo mas dificil para

los enfermos es el desconocimiento
de la enfermedad

medad neuroldgica que
afecta sobre todo a las extremi-
dades inferiores y que, en gra-
dos complicados, puede llegar a
afectar a la vista y al habla. Se-
gun nuestros datos afecta igual
a hombres y mujeres, y puede
aparecer a cualquier edad.

En la infancia el principal
problema con el que se en-
cuentra la afectada es la “tor-
peza” para realizar algunos
juegos como saltar, correr, etc,
que impiden a la nifia llevar el
mismo ritmo que sus comparie-
ros. Esto puede ademas provo-
car burlas de éstos, y hacer que
la nifia se encierre en si misma.

En una edad adolescente y
adulta hay que afadir también
la verglienza de sentirse obser-
vada, el miedo a la improvisa-
cién por problemas con la veji-
ga, y los problemas de movili-
dad (cansancio, dificultad para
subir y bajar escaleras, etc).
Una debe ademas privarse de
hacer muchas cosas a medida
gue la enfermedad avanza e ir
adaptandose a la nueva situa-
cion.

Segun los diferentes ambi-
tos en los que se mueva, la en-
ferma debe enfrentarse a dife-
rentes problemas. En el ambi-
to educativo las dificultades
vienen sobre todo en la infan-
cia, debido a la incomprension
de los compafieros, y sobre
todo, por las barreras arqui-
tectonicas. En el terreno labo-
ral, surgen principalmente de-
bido a las consecuencias de la
propia enfermedad que pro-
duce cansancio excesivo, in-
continencia, y requiere ade-
mas que el lugar de trabajo
esté adaptado correctamente.

ALICIA HERNANZ LOBO

gue padecen las mismas pato-
logias, apoyo de los medios de
comunicacion para concienciar
a la gente de que nos apoye,
desaparicion de las barreras ar-
quitectonicas en el entorno fisi-
co de la ciudad y en los tras-
portes publicos para dar inde-
pendencia al enfermo, més la-

vabos publicos, censos de las
distintas enfermedades para
poder ver la incidencia porcen-
tual en Espafia, etc.

Desgraciadamente adn hay
mucho por hacer, pero lo fun-
damental es estar unidos para
ayudarnos y para poder ayudar
a los demas.

En el campo sanitario lo mas
dificil para los enfermos es el
desconocimiento de la enfer-
medad, lo que produce un lar-
go peregrinaje de médico en
médico hasta obtener un diag-
nostico, y la falta de informa-
cion sobre nuestra patologia
una vez diagnosticada.

La familia representa para
el enfermo un gran apoyo.
Quizas al principio, cuando la
enfermedad aun no ha sido
diagnosticada, puedan surgir
conflictos por la incompren-
sion de los sintomas. Hay que
entender también que para
ellos es dificil decidir como
ayudarnos sin dafiar nuestro
orgullo. Todos los afectados
por esta patologia coincidimos
en que la familia es el gran pi-
lar de nuestra vida.

Lo que nosotros demanda-
mos es que el personal sanita-
rio conozca estas enfermeda-
des para que el diagndstico sea
mas rapido, Centros de Refe-
rencia en las diferentes ciuda-
des para tratar a los enfermos

Asociacion de Esclero:
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Linfangioleiomiomatosis,

cosa de mujeres

"y’

(< Una proliferacion desordenada de fibras
musculares en la pleura, paredes bronquiales,
vasos sanguineos Y linfaticos de los pulmones ))

MERRY SOLER, trabajadora social de AELAM

a Linfangioleiomiomato-
Lsis es una enfermedad de
etiologia desconocida que
afecta a pacientes del sexo feme-
nino, en edad fértil, y que se ca-
racteriza morfolégicamente por
una proliferacion desordenada
de fibras musculares en la pleu-
ra, paredes bronquiales el inters-
ticio, los vasos sanguineos y linfa-
ticos de los pulmones. La edad
de aparicion es en la adolescen-
cia entre los 14-15 afios; pero su
incidencia es mayor en mujeres
adultas de entre 30 y 40 afios.
Las repercusiones que pue-
den tener las pacientes adoles-
centes en su vida diaria son: insu-
ficiencia respiratoria que las
obliga a no practicar deportes, ni

<‘ Todos los dias me tropiezo con mujeres
luchadoras, que tienen un afan de superacion
no siempre valorado suficientemente

oy afectada de Esclerosis
STuberosa, tengo 41 afios y
desde la infancia he apren-
dido a crecer y madurar con mi
enfermedad.
Ser mujer y padecer una en-
fermedad genética conlleva el
plantearse en muchas ocasiones

FEDER

M.2 Jose JIMENEZ APARICIO

no poder tener hijos sanos, y se
convierte en un compromiso
personal que mi pareja y yo que
intentamos llevar de la forma
mas positiva posible.

También la mujer en el pla-
no laboral debe tener una am-
plia disponibilidad a cambiar de

sis Tuberosa delyeel

actividades que requieran es-
fuerzos. A nivel psiquico pode-
mos observar un rechazo y no
reconocimiento de la enferme-
dad, baja autoestima, aislamien-
to social y dependencia extrema
de la familia.

En adultas la enfermedad les
ocasiones invalidez laboral, en
trascurso de 5 afios aproximada-
mente. Oxigenoterapia a domici-
lio y en dltimo término el trans-
plante pulmonar. Y en el &mbito
psicosocial, rechazo de la enfer-
medad, aislamiento en domicilio,
necesitan ayuda en las tareas
diarias y dependencia familiar.
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empresas, horarios, puestos y
funciones a desempefiar en ellas;
pues nos es muy dificil mantener
el puesto de trabajo por las con-
tinuas bajas y ausencias por mo-
tivos médicos y familiares.

Aunque quiero aportar una
pizca de optimismo; donde mi ex-
periencia en el entorno de la dis-
capacidad, no es del todo negativo
pues; todos los dias me tropiezo
con mujeres luchadoras, que pade-
ciendo una enfermedad tienen un
afan de superacion que no siem-
pre se valora suficientemente.




Nuestras Asociaciones

Reunidn de afectados
y familiares
de Esclerodermia

Sevilla. (Crénica de M.2 José Sanchez, socio de Esclerodermia en Anda-
lucia).—La Reunion de afectados y familiares de Esclerodermia de Anda-
lucia, tuvo lugar en Sevilla el pasado 25 de octubre en Sevilla. Fue posible
gracias al interés de Maria José Sdnchez Romero en convocar a un grupo
de afectados preocupados por mantener algln tipo de contacto, y que se
hallan dispersos en diferentes ciudades y provincias de Andalucia. La lluvia
y los primeros frios no impidieron que nos congregasemos unas veinte per-
sonas, de las cuales, diez éramos afectados, en el recinto de la Asociacién de
Vecinos del Arenal cedido por Nela Fernéndez.

ESCLERODERMIA

Nuestro
agradecimiento a
los colaboradores y
patrocinadores que
hacen posible la
labor de FEDER y
la realizacion de
Sus programas y
proyectos en favor
de las personas
con Enfermedades

Tras la presentacion y exposicion
de las distintas problematicas de
cada uno, la doctora Celia Fernan-
dez Delgado, reumatdloga, pas6 a
informarnos sobre la Escleroder-
mia, sus clases y disparidad de ma-
nifestaciones, y por tanto, variedad
de tratamientos; se aludié también
a la escasa frecuencia y distribucion
de los casos, finalizando con la enu-
meracion de algunos consejos palia-

Participantes en la reunion de afectados
de Esclerodermia.

tivos muy necesarios. Al resultar su
exposicion clara y amena facilité un
breve coloquio en el que la doctora
tratd de dar respuesta a las cuestio-
nes que le fueron planteando los in-
teresados.

I Jornada andaluza sobre F.Q. F )

Almeria. (Cronica de José Luis Torres,
tesorero de FEDER).—Organizada por la Asociacién
Andaluza contra la Fibrosis Quistica, se celebré el pasa-
do 30 de octubre, en Roquetas de Mar (Almeria), la |
Jornada Andaluza sobre Fibrosis Quistica.

Las ponencias arrancaron de la mano de los médicos
responsables de la atencion de la Fibrosis Quistica en el
Hospital Torrecardenas de Almeria.

Finalizada la Jornada, se celebré una cena benéfica a
favor de la Asociacion Andaluza. En definitiva, esta |
Jornada, ha servido
como encuentro entre
los que luchan contra
la FQ., y del que sali-
mos todos armados
con mas informacion
y mas coraje para
abordar el diario com-
bate contra la F.Q.

Raras y sus
familias.

Belén

FEDER

Seguidamente, M.2 Isabel Rome-
ro Rossi, farmacéutica, aclaré algu-
nas aplicaciones de los medicamen-
tos que actualmente estan en vigor,
los huérfanos o los que adn estan en
fase de ensayo clinico.

de la Solidaridad

Sevilla. (Texto: José
Luis Torres, tesorero).—
Un afio mas, y ya son
tres afios, las Asociacio-
nes de Trasplantados de
Sevilla y la Coordina-
cion de Trasplantes, en-
tre las que se encuentra
la Asociacion Andaluza
contra la Fibrosis Quis-
tica, instalan un Belén
artistico de estilo sevi-
llano bajo el lema de

que «Un trasplante es otro nacimiento». Con esta
iniciativa se pretende informar y concienciar a nues-
tra sociedad de la necesidad de las donaciones de
organos. Para mayor informacién puede consultarse
www.belendelasolidaridad.com.
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Nuestras Asoclaciones

| Conferencia Espafiola de la Enfermedad de Castleman

x Caslleman

pital Ramén y Cajal.
Estos junto al Dr.
Corey Casper de la
University of Was-
hington Virology Re-
search Clinic recibie-
ron el distintivo de
Socio de Honor de la

Doctor Corey Casper, con los doctores de Medicina Interna  Asociacion Espaiiola

de la Unidad de Enfermedades Infecciosas del Hospital Ra-
mon y Cajal, y el cineasta Alejandro Amenabar.

Madrid. (José Manuel Fernéndez,
presidente).—EI Hospital Ramén y
Cajal de Madrid acogio el pasado 1
de diciembre la | Conferencia mon-
gréfica sobre la enfermedad de Cas-
tleman que se realiza en Espafia. La
Jornada estuvo dirigida po los docto-
res José Luis Patier (Medicina Inter-
na) y Fernando Dronda (Unidad de
enfermedades Infecciosas) del Hos-

|12 Reunion Nacional
del Sindrome de Sanfilippo
en Rosell (Castellon)

| dia 23 de Octubre tuvo lugar la
Ereuni(’)n nacional, en donde partici-

paron unas 150 personas, tanto fa-
miliares, amigos y afectados de la enfer-
medd en esta localidad.

El Presidente de la entidad Jordi Cruz
inicié la conferencia explicando todo lo
conseguido en su afio de existencia como
Asociacion Sanfilippo Espafia. Seguida-
mente la Dra. Asuncion Aracil, Neurope-
diatra del Hospital de San Juan de Dios
de Barcelona nos explicé como se des-
arrolla la enfermedad y como se engloba
dentro del grupo de las Mucopolisacari-
dosis, de la cudl se reflejé que es la méas
prevalente de todas ellas. También dio
una pincelada a la investigacion actual.

El Dr. JM. Guerrero, Catedratico en
Bioquimica del Hospital Virgen Macare-
na de Sevilla nos hablé sobre la Melatoni-
na, para poder paliar uno de los sintomas
de la enfermedad como es la alteracion
del suefio.

Y por ultimo, D. Fco. José Soto, padre
de un nifio con Sanfilippo, nos explicé su
idea para informar a las familias y asi po-
der evitar en todo lo posible su transmi-
sién genética.

Desde aqui aprovecho para agradecer
al Ayuntamiento de Rosell su gran ayuda
y colaboracién en este acto, asi como la
participacion de las familias y de la Aso-
ciacion de Mujeres de Rosell, que acaba-
do el acto nos ofrecieron una paella tipica
y unos postres de la zona.

de la enfermedad de
Castleman de manos
del director de cine
Alejandro Almenabar que apadrina
esta asociacion. El dato significativo
de la jornada lo expuso el doctor
Casper al advertir que podrian exis-
tir méas de 10.000 casos en Espafa si
los datos se comparan con un estudio
realizado en EEUU y publicado en
la revista Blood. Ademas al creciente
ndmero de pacientes asociados a la
infeccion por HIV podria ante un
gran numero de casos de la variante
Multicéntrica de la Enfermedad la
cual supone un gran riesgo de pro-
gresar a Limfoma en breve tiempo.
La Jornada concluyé con una reu-
nién de varios de los pacientes de
toda Espafia que padecen la enfer-
medad de Castleman.
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| Sihdrome de
Crigler-Najjar

| Sindrome de CRIGLER-NAJJAR (en
E lo sucesivo SCN) es una rara afeccion de

caracter hereditario, descrita en los afios
veinte del siglo pasado por los doctores Crigler y
Najjar. Tiene una incidencia menor de un caso
cada 1.500.000 nacimientos llevados a término,y
consiste basicamente en una disfuncion hepéatica
relacionada con el procesamiento de la bilirrubi-
na. Aunque la anomalia afecta Unicamente a la
produccion de una enzima (la B-UDPGT), las
consecuencias de este déficit pueden ser impor-
tantes. La fototerapia permite sobrevivir durante
unos afios a los pequefios afectados, pero mer-
mando considerablemente su calidad de vida.

La organizacion

e La AESCN es una asociacion abierta tanto
para las familias de afectados como a los pro-
fesionales médicos interesados por el sindro-
me. Los fines que perseguimos son:

Fomentar el intercambio de conocimientos
sobre el SCN tanto en el ambito nacional
como internacional.

Dar a conocer la enfermedad en todos los
ambitos, asi como apoyo directo a las familias
de afectados.

Promover el establecimiento de una base de
datos nacional e internacional de afectados
por el SCN.

Informar a las autoridades administrativas y
sanitarias sobre las necesidades del colectivo,
asi como promover soluciones que mejoren la
calidad de vida de aquellos que padecen el
sindrome.
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alverde.—(Cronica de
José Cuesto, presi-
dente). El pasado 19

de noviembre ASVEA (Aso-
ciacion Valverdefio de la En-
fermedad de Andrade) orga-
nizé la 11 Jornada Local de la
Enfermedad de Andrade.
Con la integracion en
FEDER desde hace unos
meses, ASVEA ha querido
dedicar sus segundas jorna-
das a las Enfermedades Ra-
ras en una vision global y ha-
ciendo méas hincapié en la
Polmeuropatia Amiloidética
Familiar o Enfermedad de
Andrade; con el objetivo de
dar a conocer la problemati-
ca y la situacion actual de las
ER en Espafia y Europa. Es-
tas consistieron en una mesa
informativa en el Centro de
Salud de Valverde del Cami-
no durante la mafiana y tres
ponencias por la tarde. La

FEDER

jornada fue inaugurada por
el Excmo. Alcalde de Valver-
de José Cejudo, el Concejal
de Salud Rogelio Borrego y
el presidente de la asociacion
José Cuesto.

Para hablar de las ER
(conceptos, problematica, si-
tuacion actual,...) y de la si-
tuacion de los Medicamen-
tos Huérfanos en la Union
Europea se conté con la par-
ticipacion de Moisés Abas-
cal, presidente de FEDER.

El segundo ponente fue
Angel Gil, delegado de FE-
DER en Andalucia; éste nos
habl6 de su enfermedad y de
la importancia del mundo
asociativo en este tipo de en-
fermedades, sin las cuales se-
ria més dificil de
llevar el peso de
parecer una pa-
tologia poco fre-
cuente.

Para concluir las jorna-
das un miembro de AS-
VEA, Javier Arrayas hablo
de la Enfermedad de An-
drade y de la trayectoria de
la asociacion en los 4 afios
de vida que esta tiene; en los
cuales se ha pasado del des-
conocimiento a tener un
diagnostico precoz, segui-
miento y tratamiento en la
propia comunidad para los
enfermos.

Como conclusion decir
que se echd en falta la pre-
sencia en las ponencias del
personal médico y enferme-
ro del Centro de Salud de
Valverde asi como la falta
de concienciacion de los
mismaos.

ASVEA

Asociacién Valverdefia de la Enfermedad de Andrade




a Asociacion Espafiola para el Dé-
Lficit de Alfa-1-antitripasina reunio

en el Il Congreso Internacional en
Dublin en Octubre 2005, con otras asocia-
ciones de alfas afectados, cientificos y al-
gunos laboratorios, que suministran el
tratamiento de reemplazo AAT a los pa-
cientes afectados del pulmén como Bayer
Healthcare, Baxter Healthcare y el Labo-
ratorio Grifols.

Para encontrar soluciones a las difi-
cultades que enfrentan grupos reducidos
de afectados, se necesita relacionarse con
la comunidad internacional para dar a co-
nocer otras técnicas de cuidado, otros tra-
tamientos disponibles, lineas de ayuda y
mejorar los Registros de Pacientes que
existen. Los talleres impartidos por los
profesionales y pacientes, como los tras-
plantados de pulmén, los de relaciones
sexuales en la pareja y la rehabilitacion
pulmonar fueron muy interesantes y de-
muestran la falta de reconocimiento e im-
plantacion de métodos y trato para temas
incluso muy delicados.

Algunos paises avanzan mas que
otros: en el planteamiento de Programas
de Deteccion Precoz del Déficit AAT, Ir-
landa ha conseguido a través del Ministe-
rio de Sanidad, apoyar econémicamente
realizar la prueba, en la poblacién mas
probablemente afectado por el déficit, la
comunidad de EPOC. Un ejemplo, que
podremos seguir para conseguir el mismo
interés del sistema sanitario nacional en
Espania.

En cuanto al Registo de pacientes, es-
tamos avanzando, dado que en Espafia
existe un modelo de Registro actualmen-
te, parte del Registro Internacional de Al-
fas, AIR y que se va extendiendo a otros
paises.

La Asociacion Espafola esta traba-
jando con el comité de SEPAR de neu-
mélogos responsables del Registro Espa-
fiol, con la Dra. Jara Vega, Jefe de Servi-
cios, Ud de Hepatologia Infantil de La
Paz, Madrid para incluir los casos hepati-
cos de Alfas.

Queremos mejorar el infradiagnéstico
en esta condicion de trabajar junta con
otras asociaciones para conseguir los ob-
jetivos que tenemos en comun. Estamos
formando un grupo que se registrara al
nivel europeo: Alpha Europe Alliance
para atraer mas interés en esta condicion
genética, causa principal de enfermedaes
respiratorios y hepaticas de origen desco-
nodico.

Para més detalles. Contatar con: al-
fainfor@arrakis.es

Nuestras Asoclaciones

Conferencias Andaluzas de7
Concienciacion sobre Anlizi,&gfxl {
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Cordoba. (Cronica de Rosa Sanchez de Vega, presidenta).—Las Confe-
rencias Andaluzas de Concienciacion sobre Aniridia tuvieron lugar en el
Salon de ONCE en Cordoba el pasado 30 de octubre, con la participacion
de oftalmdlogos y 6pticos conocedores de esta patologia, a la vanguardia
en su tratamiento. Estas Conferencias fueron posibles gracias a la colabora-
cién de Fundacion Pfizer y el Centro de Baja Vision Angel Barafano.

| Dr. Gris, del Instituto
de Microcirugia Ocular
Barcelona,

centrd su conferencia en los
«Nuevos tratamientos de las al-

IMO de

teraciones de la su-
perficie ocular en
pacientes con Ani-
ridia», dado el
gran porcentaje de
éstos que sufren
opacidad corneal
con la consecuente
pérdida de vision,
mientras que el
Dr. Laborda, Di-
rector del Instituto
de Oftalmologia
de Cérdoba, abor-

Doctores Oscar Gris,
Juan Manuel Laborda,
Alberto Villarrubia vy

Angel Barafiano.

a llevar una vida diaria lo mas normal po-

sible, mientras la ciencia avance lo sufi-

ciente como para curar esa enfermedad.
La presidenta de la Asociacion Es-

do el tema «Nistagmus y alteraciones retinia-
nas», alteraciones que padecen la mayorfa de
los afectados de Anridia.

Por su parte, el Dr. Villarrubia, del mismo
Instituto, disertd sobre «Glaucoma y Catara-
tas», dos alteraciones frecuentemente asocia-
das a la Aniridia y el D. Angel Barafiano, se
centrd en el aprovechamiento del resto visual
cuando existe una baja vision, es decir, una
agudeza visual inferior a un 30%, present6 las
Gltimas novedades en cuanto a aparatos opti-
cos y electronicos que ayuden a estas personas

pafiola de Aniridia, Rosa Sanchez de Vega,
hizo una exposicion de las «Necesidades de
los pacientes con Aniridia», haciendo espe-
cial énfasis, al igual que Barafiano, en que
la Asociacion pretende ser un complemen-
to a la atencion sanitaria de los enfermos
en su aspecto social, aclarando que hay
algo mas que los sintomas de la enferme-
dad, pues es muy importante la forma en
que el paciente afronta la enfermedad; hay
que apoyarle e informarle sobre todos los
recursos existentes en cada momento.

=Encuentro de Nifos y Jovenes con @nirida en el Ocio y Tiempo Libre=

Valencia y Cérdo-
ba—(Cronica de
Marta Gaitén, traba-
jadora social de Aniri-
dia)—Gracias al pa-
trocinio de Fundacion
La Caixa y Obra So-
cial-Caja Madrid tu-
vieron lugar dos En-
cuentros de Nifios y
jovenes con Aniridia
en el Ocio y Tiempo
Libre, en Valencia (1 y
2 de mayo) y en Cor-
doba (30 de octubre-1
de noviembre) respec-
tivamente. Tuvieron fi-
nalidad poner en con-
tacto a estos nifios y

FEDER

jGvenes asi como a sus
familias dispersas por
la geografia espafiola
por la baja incidencia
de la enfermedad. La
acogida fue muy bue-
na y se obtuvo una
gran afluencia.

En las jornadas
para nifios y jovenes
asistentes se conto
con profesionales y
voluntarios encarga-
dos de conocer las ac-
tividades, que arranca-
ron con la puesta en
marcha de dindmicas
de presentacion segui-
das de juegos y danzas

de distension. Se orga-
nizaron tareas por
edades (modelaje, ma-
quillaje, marionetas y
decoracion) y en el
caso de los jovenes se
contd con el apoyo de
un psicélogo. A todos
los participantes se les
hizo entrega de un ju-
guete/obsequio, genti-
leza de Juguetes Fe-
ran, S. A. En cémo los
jovenes disfrutaron de
una velada en una dis-
coteca light y al dia si-
guiente todos tuvimos
la  oportunidad de
presenciar la brillante

actuacion del mago
Manu Vera de la Es-
cuela Ana Tamariz,
que  generosamente
nos delet6 con un
magnifico espectacu-
lo.

La valoracion fi-
nal fue muy positiva
sobre todo por la par-
ticipacion y acepta-
cion de las activida-
des, talleres, etc. debi-
do a que éstas fueron
disefiadas acorde a su
discapacidad, y la mo-
tivacion que todos
mostraron en todo

momento.
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11-81. 1
No discriminacion

Raul con
la Leucodistrofia

La discapacidad
en la Constitucion Europea

Una mano a las Enfermedades Raras

La UE creara una red de centros para tratar las dolencias atipicas que afectan a

Se prohibe toda discriminacion, y en
particular la ejercida por razén de sexo,
raza, color, origenes étnicos o sociales, ca-
racteristicas genéticas, lengua, religion o
convicciones, opiniones politicas o de
cualquier otro ipo, pertenencia a una mi-
noria nacional, patrimonio, nacimiento,
discapacidad, edad u orientacion sexual.

11-86
Accion Positiva

Integracion de las personas discapacitadas

La unién reconoce y respeta el dere-
cho de las personas discapacitadas a be-
neficiarse de medidas que garanticen su
autonomia, su integracion social y profe-
sional y su participacion en la vida de la
comunidad.

| 2004 ha sido un afio im-

portante para la Asocia-
cién Espafiola Contra la Leu-
codistrofia.

Un hecho de gran relevancia
ha sido poder contar con Radl
Gonzalez Blanco como Padri-

una de cada 2.000 personas

| sindrome de los Nifios de
E Cristal, que padecen insuficiencia

de tejido 6seo, la Esclerodermia,
la Aniridia o el mal de las vacas locas son
algunas de las 5.000 enfermedades
consideradas raras, pero que pueden
convertirse en un calvario para quien las
padece. La Union Europea (UE) ha
tomado nota de unos trastornos que en
Espafia pueden afectar a unas 20.000
personas y esta decidida a crear una red
de centros para tratar e investigar estas
dolencias.

Las caracteristicas de esta red de
centros fueron discutidas por los
ministros de Sanidad de los Veinticinco en
una reunion celebrada en Bruselas. Y
aunque quedan todavia muchos flecos y
detalles por cerrar, la ambicion de la
mayoria de los estados miembros pasa
por implantar el nuevo modelo a partir
del 2005, bajo presidencia luxemburguesa.
En cualquier caso, los centros integrados
en la red europea deberan ocuparse del
tratamiento de las enfermedades raras y
profundizar en su investigacion.

no de Honor de la Asociacion.

Por otro lado, la Asociacion
Espafiola Contra la Leucodis-
trofia emprende una nueva li-
nea de actuacion que se lle-
vara a cabo a través del her-
manamiento de la Asociacion
Espafiola Contra la Leucodis-
trofia (A.L.E.) con la ASSO-
CIATION EUROPEENNE
CONTRE LES LEUDYS-
TROPHIES (E.L.A).

e

Limitar el uso de calefactores por aire y potenciar el uso
de humificadores en ambientes secos, principales consejos
en invierno, para pacientes con Sindrome de Sjogren

tras medidas, como extremar el cuidado de la piel y los ojos frente al viento y el sol, realizar una siesta
de al menos 10 minutos y evitar las comidas demasiado calientes, picantes, acidas, saladas y dificiles de

digerir, ayuda a los pacientes a sobrellevar mejor los sintomas.

Las manifestaciones mas frecuentes y tipicas de la enfermedad son la sequedad bucal y ocular, por la falta
de saliva y lagrimas y sus consecuencias. Puede presentar ademas sequedad en el oido, nariz, vagina, piel y en
el sistema respiratorio. Puede afectar también a diversas partes y 6rganos del cuerpo, produciendo dolores
articulares e inflamacion de las articulaciones, fatiga, afecciones endocrinas, digestivas, hematolégicas,

musculares, neuroldgicas, pulmonares, renales y vesicales entre otros.

FEDER




Junta Directiva de AEPEF,
junto a la Defensora del Paciente
de la Comunidad de Madrid.

El Doctor Fink
entrevistando
a los afectados.

Nuestras Asociaciones

| Jornada sobre avances en

Espasticidad

Madrid.—El pasado dia 2 de octubre y organizada por la Asociacion Es-
pafiola de Paraparesia Espastica Familiar Strimpell-Lorrain (AEPEF), se
llevd a cabo en los salones del IMSERSO de Madrid, la I Jornada sobre

avances en Espasticidad.

e presentaron ponencias sobre
S investigacioén y tratamiento de
la Espasticidad de forma ge-
neral y en especial relacionada con
la Paraparesia Espastica Familiar

(PEF). Igualmente fueron tratados
los temas de las enfermedades raras

(ER) desde el Defensor del Pacien-
te, la adaptacién de la familia ante
el enfermo de PEF y del enfermo
de PEF a su entorno, la enfermedad
desde el punto de vista de la familia
y del enfermo, asi como la comuni-
cacion en ER.

genetista en PEF

Entre los eminentes exponentes cabe destacar la presencia por primera
vez en Espafa del Dr. John Kane Fink, neurélogo y genetista, profesor
del departamento de Neurologia de la Universidad de Michigan, principal

| profesor Fink rea-
liz6 entrevistas y
exploraciones hasta
altas horas de la madruga-
da del dia 3, a numerosas
familias que asistieron a la
jornada. Se tomaron mues-
tras de sangre a los miem-
bros de estas familias que
el Dr. Fink estimaba pro-
cedente, previo el consen-
timiento informado.
La tecnologia existe, el
factor limitativo es conse-

FEDER

guir el dinero suficiente.
Segun palabras del Dr.
Fink tenemos mucha tarea
por hacer para descubrir
las causas y encontrar tra-
tamientos para la PEF. Es-
toy convencido de que si
conseguimos  suficientes
recursos financieros, pode-
mos empezar a desarrollar
tratamientos en los proxi-
mos cinco afios. La tecno-
logia existe. El factor li-
mitativo es conseguir dine-

Por primera vez en Espafia el principal

autoridad mundial en el estudio genético de la PEF.

ro suficiente para propul-
sar esta investigacién a la
maxima velocidad.

El Dr. Fink pidi6 a de-
terminados afectados la
realizacion de las pruebas
genéticas Spastin, Atlas-
tin, Paraplejin, NIPAL.
Queda ahora por tanto
determinar quién se va a
hacer cargo de estas prue-
bas, ya que en Espafia no
se tiene conocimiento de
gue se realicen.
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Yo tengo un hijo de 12 afios. Cuando aun no habia cumpli-

Reportaje

do dos nos dieron por fin un diagnéstico clinico que expli-
caba su retraso motor, su laxitud muscular y, sobre todo,
las fracturas graves e inexplicables que habia sufrido hasta
entonces, sin trauma previo y sin justificacion aparente. La
enfermedad rara que acompafa a mi hijo se llama osteo-
génesis imperfecta (Ol). Es un defecto congénito e incura-
ble en la sintesis de colageno del cuerpo.

ctualmente, la aproxima-
cion terapéutica a la enfer-
medad consiste en la prac-

tica regular de fisioterapia, la admi-
nistracion regulada de bifosfonatos
para influir en el metabolismo 6seo
y las intervenciones quirdrgicas co-
rrectivas en caso necesario. Gracias
al excelente tratamiento que ha re-
cibido, mi hijo est4d en muy buena
forma fisica y no ha sufrido méas de
veinte o veinticinco fracturas graves
hasta ahora. Tiene Osteogénesis Im-
perfecta, pero vive en un pais des-
arrollado donde hay un sistema de
seguridad social que funciona, mé-
dicos competentes y recursos.

Apadrinamiento
para ninos iberoamericanos

Por contraste, la situacién de
otros nifios de su edad que tienen la
misma enfermedad, pero viven en
paises con una deficiente infraes-
tructura sanitaria, es completamen-
te diferente.

Tengo un ahijado ecuatoriano de
la misma edad que mi hijo, y que
también tiene Osteogénesis Imper-
fecta. Ahi acaba toda similitud en-
tre los dos. Mi ahijado vive en un
pais donde la Seguridad Social no
puede cubrir sus necesidades. Su fa-
milia no esta en situacién de poder

— FEDER

pagarle un tratamiento que supla
las carencias de su sistema. A conse-
cuencia de su pobreza y de su falta
de recursos, mi ahijado estuvo sin
tratamiento durante los primeros
nueve afos de su vida. Ha sufrido
incontables fracturas y tiene multi-
ples deformidades. Ha tenido que
superar fisica, moral y socialmente
muchos mas escollos de los que
nunca tendra que superar mi hijo. Y
muchos mas, por supuesto, de los
que he superado yo en toda mi
vida.

En todos los paises de Iberoa-
meérica hay nifios con Osteogénesis
Imperfecta que se enfrentan a un
futuro lleno de dolor, de fracturas y
de deformaciones discapacitantes
gue impediran su insercion en la so-
ciedad. Para paliar esta situacion,
para tender puentes entre iguales
que viven en continentes separados
y para conseguir que estos nifios y
adolescentes latinoamericanos ten-
gan acceso real a la calidad de vida,
en el afio 2002 se cred, como inicia-




tiva dentro de la red iberoamerica-
na de Osteogénesis Imperfecta, el
Programa Padrinos Ol, destinado a
proporcionar tratamiento médico y
fisioterapéutico a nifios de escasos
recursos que tienen osteogénesis
imperfecta. El Programa ha ido cre-
ciendo a lo largo de estos dos afios
y en la actualidad tenemos a unos
cuarenta nifios apadrinados. Sus pa-
drinos les han remitido casi diez mil
euros en lo que va de afio. El dinero
se emplea exclusivamente para cu-
brir las necesidades médicas de los
nifios, que para recibir la ayuda han
de estar afiliados en sus paises de
origen a organizaciones de afecta-
dos de Osteogénesis Imperfecta
gque se comprometan a organizar la
infraestructura médica que estos
pacientes necesitan. Los nifios del
programa estan en contacto directo
con sus padrinos, si éstos lo desean.
Puede informarse sobre nuestro
Programa de Apadrinamiento en
http://padrinos.osteogenesis.info.
Sabemos que nuestra iniciativa pri-
vada es modesta, pero en cualquier
caso, sabemos también que es Gtil y
que ha proporcionado esperanza a
niios con una Enfermedad Rara
gue estaban, por vivir donde viven,
aln méas abandonados que los que
vivimos en este lado del mundo.

Uno de los momentos
del encuentro entre
nifos y sus padrinos.

ol

it

Maria Barbero y Pablo

e llamo Maria Barber6. Mi
hijo Pablo tiene Osteogé-
nesis Imperfecta, una en-

fermedad congénita bastante rara que
afecta a los huesos y a otros tejidos
del organismo. Se la suele llamar «la
enfermedad de los Huesos de Cristal,
y se abrevia internacionalmente como
Ol. Se trata de una dolencia con una
incidencia relativamente baja entre la
poblacién. Los médicos no suelen es-
tar familiarizados con ella; son muy
pocos los que tienen experiencia con
estos enfermos, y menos aun los que
pueden considerarse especialistas.

FEDER

INAKI GIL,
Departamento de Comunicacion

nfancia sin Fronteras» es una
(( I ONG que fundamentalmente

desarrolla su trabajo a través
de Centros de Desarrollo Infantil que
cubren los principales aspectos
asistenciales que requieren los nifios de
la zona de influencia del proyecto:
alimentacion, educacion y sanidad.
Dentro de las labores sanitarias de la
ONG también se incluye el envio de
Brigadas Médicas de forma periodica a
los paises en donde trabaja: Nicaragua,
Honduras, El Salvador, Bolivia, Rep.
Dominicana, Marruecos, Sahara,
Albania. En estas brigadas prestigiosos
médicos como el Dr. Vicente Mufioz,
jefe de Cirugia Oncoldgica del Hospital
Provincial de Toledo, o el Dr. Francisco
Berchi, jefe de Cirugia Pediatrica del
Hospital Doce de Octubre, realizan
intervenciones a diferentes pacientes
que no pueden ser atendidos con el
debido rigor en sus paises, por falto de
medios o de especialistas adecuados.
«Infancia sin Fronteras» también tiene
convenios de colaboracion con varios
hospitales infantiles de Nicaragua, como
es el caso del Hospital de la Mascota, 0
la seccion infantil de quemados del
Hospital Vivian Pellas.
Actualmente, «Infancia sin Fronteras»
esta trabajando en el equipamiento de
dos autobuses de gran tamarfio para
convertirlos en Unidades Médicas
Ambulatorias. Dichas unidades se
destinaran a dar asistencia sani

a
zonas dedificil acceso de ise
los quetrabaj NG./
Infancia sin Fronteras, 902 333 503,

in 9ncié‘§infronteras.0rg
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Delegaciones de FEDER
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a las Enfermedades Raras

a
participacion de
Extremadura en
la REpIER es a

través de un grupo
investigador
constituido por
personal de

la Direccion
General

de Consumo

y Salud
Comunitaria

y del Servicio
Extremeno de
Salud

Extremadura:

ez EMADURA

Mejor atencion

acia el abordaje
Integral de las
Enfermedades Ra-

ras como solucién, Extre-
madura es pionera en
cuanto a la organizacion
de actividades contextuali-
zadas dentro de la Red
Epidemiolégica de Inves-
tigacion sobre Enfermeda-
des Raras (REpIER), pro-
yecto de investigacién fi-
nanciado por el Fondo de
Investigacion Sanitaria del
Sistema Nacional de Salud
y puesto en marcha el pa-
sado afio dentro del Pro-
grama de Investigacion
Espafiol para el Estudio
de Enfermedades Raras
del Ministerio de Sanidad
y Consumo.

Esta Red esta integrada
por investigadores clinicos,
epidemioldgicos, farmaco-
logos, genetistas y expertos
en biologia molecular que
abordan la investigacion
epidemioldgicay clinica de
las enfermedades raras.
Esta red se fortalece con la
colaboracion de las respec-
tivas consejerias de Sa-
lud/Sanidad de once Co-
munidades Auténomas del
territorio espafiol, con un
computo total de 91 inves-
tigadores.

La participacion de Ex-
tremadura en la REplIER
es a través de un grupo in-
vestigador constituido por

MARIA JOSE SANCHEZ RODRIGUEZ,
medico delegada de FEDER-Extremadura

personal de la Direccion
General de Consumo y Sa-
lud Comunitaria y del Ser-
vicio Extremefio de Salud,
como nodo de investiga-
cion auténomo para la ob-
tencion de datos epidemio-
I6gicos, creacion del regis-
tro de Enfermedades Ra-
ras, evaluacion de la situa-
cion de salud de estos pa-
cientes, creacion de un
“banco nacional del ADN”,
obtencion de un mapa de
recursos socio-sanitarios al

respecto y fomento de la
formacion de los profesio-
nales sobre estas enferme-
dades.

Ademas, este grupo de
trabajo también persigue
clarificar convenientemen-
te la asistencia de los afec-
tados consiguiendo una
mejora de la difusion de la
informacién existente so-
bre estas enfermedades
gue redundara en un ma-
yor bienestar para los en-
fermos.

FEDER

Extremadura elabora el Protocolo
sobre Enfermedades Raras

Mérida.—La Consejeria de Sanidad y Consumo de la Junta de
Extremadura, a través de la Direccion General de Consumo y Sa-
lud Comunitaria, ultima el borrador del protocolo del Sistema de
Informacién sobre las Enfermedades Raras. Se espera que se pon-
ga en marcha a lo largo del proximo mes de enero, y tiene como
objetivo basico valorar la dimension de estas enfermedades me-
diante el conocimiento de su incidencia y prevalencia en Extre-
madura.

Entre los objetivos se encuentran también el analisis de ten-
dencias temporales, supervivencia y comparacion de incidencias
observadas y la contribucion en la investigacion cientifico-médica.

La totalidad de estos objetivos contribuiran a una mejora de
la calidad asistencial, prevencion y planificacion de los recursos ma-
teriales y humanos que pudieran contribuir a la mejora de la rea-
lidad actual de las Enfermedades Raras.

Las Enfermedades Raras, también llamadas poco comunes o
minoritarias engloban a un conjunto de patologias que con escasa
frecuencia en la poblacién determinan enfermos crénicos con una
vida dependiente del sistema sanitario.

La Organizacion Mundial de la Salud estima en més de 5000
el nimero de enfermedades o sindromes que reciben el atributo
de «raras».




DINAMARCA

Centro para Grupos Pequerios d

El Centro para Grupos
Pequeios de Disminuidos
es una institucion
autonoma que trabaja
bajo el auspicio del
Ministerio de Asuntos
Sociales de Dinamarca y
cuya funcion es la de
asesorar e informar sobre
las deficiencias/
enfermedades raras. Los
principales grupos
destinatarios son las
personas con tales
dolencias y sus familiares,
asi como especialistas.

CENTROS

T

ambién es nuestro cometido el de llamar la atencion sobre
la problematica que conlleva tener una deficiencia rara. En
Dinamarca se define una deficiencia como rara cuando la

padece menos de 1000 personas (véanse los estatutos de CSH, § 1).
Nos esforzamos por dar respuesta a las preguntas que se nos for-
mulan o bien ayudamos a establecer los contactos relevantes: espe-
cialistas, organizaciones, asociaciones de enfermos, etc.

Informacion y asesoramiento
una oferta para usuarios
y especialistas

Frecuentemente se hace largo el des-
entrafiar una enfermedad o deficiencia
rara. La falta de conocimiento de defi-
ciencias raras concretas por parte del sis-
tema de asesoramiento y de tratamiento
supone a menudo un agravante mas en la
situacion del enfermo y de sus familiares.

Segun CSH su mision mas destacada
es la de ayudar a personas con deficien-
cias, familiares y especialistas a conseguir,
de la forma més répida, un conocimiento
amplio sobre deficiencias especificas, con-
secuencias y posibilidades de asistir al de-
ficiente para mejorar su calidad de vida.

Cualquier persona podra dirigirse a
CSH, tanto profesionales como particula-
res que requieran informacion y/o aseso-
ramiento acerca de deficiencias/enferme-
dades raras.

FEDER

Informacién sobre enfermedades
raras:

En la lista alfabética (véase enlace
mas abajo) encontrara la denominacién
de sindromes, sinénimos y subgrupos
mencionados en nuestras descripciones.
Podra entrar en las descripciones directa-
mente desde la lista o atajar mediante el
indice alfabético. Si no encuentra lo que
esta buscando, podra utilizar nuestro bus-
cador cliqueando en la tecla «sgg» en el
menu, o «her».

Los datos relativos a cada sindrome
son de muy diferente caréacter. Unas des-
cripciones son cortas y toman su punto de
partida en la definicion del sindrome.
Otras descripciones (indicadas con ) han
sido elaboradas basandose en textos, con-
tactos con especialistas y familias afecta-
das por el sindrome. Todas las descripcio-
nes tienen en comun el de incluir enlaces
para mas informacion asi como direccio-
nes de centros de reconocimiento y de
asesoramiento. Estas direcciones no son
exhaustivas, ya que otras instituciones po-
dran estar implicadas en el reconocimien-
to y tratamiento de un sindrome determi-
nado. Si desea mas informacion o tiene
sugerencias que hacernos, gustosamente
le atenderemos enviando un e-mail a
csh@csh.dk

Direccion:

Center for Sma Handicapgrupper (CSH)
Bredgade 25 F, 5. sal

1260 Copenhague K

Dinamarca

Tfno.: +45 33 91 40 20

Fax: +45 339140 19

E-mail: csh@csh.dk

Pagina web: www.csh.dk
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Proyectos Grupos de Apoy |

BERNAT PAREsS, psicélogo delegado de Catalunya

Federacion Espaiioln de Enferinedades Haras

Dilo alto: jSoy negro y estoy orgulloso de ello!
Esto es lo que cantaba James Brown, quien
fue portavoz de la musica Funk en los afios 60
«l am black and I am proud». El sabia mejor
que nadie quién debia defender los derechos
de su colectivo, quién defenderia mejor que
nadie al black power, al poder negro.

" uién va a defen-
6 der nuestros de-
rechos?, ;Quién
tiene maS=interés en curar-
se que nOSOtros mismos?,
¢Quién buscara nuestra cali-
dad de vida?, y en muchas
ocasiones: ¢/Quién sabe mas
sobre la enfermedad? Los
principales responsables de
nuestra salud somos nos-
otros mismos. Esta premisa
guia a todos los grupos de
ayuda mutua y subyace en el
interior de las asociaciones
que forman FEDER.
Muchas de las asociacio-
nes catalanas de FEDER ya
cuentan con grupos de ayuda
mutua; otras sin embargo ca-
recen de este recurso: por es-
tar en proceso de consolida-
cién, por falta de alguien que
tomara la iniciativa, por dis-
poner de pocos asociados, por
estar dispersos por el territo-
rio, porque las caracteristicas
de la enfermedad lo dificul-
tan, etc. Para todos estos im-
pedimentos hay soluciones.
Desde FEDER Catalufia
y mediante un equipo de 4
psicélogos asesorados por la
doctora Maria Palacin, del
master de conduccién de
grupos de la Universidad de
Barcelona, estamos ponien-
do los conocimientos y los
recursos necesarios para cre-
ar grupos de afectados y gru-
pos de familiares en las aso-

ciaciones que lo requieran,
darles las herramientas 6pti-
mas, la estructura, el interés,
y cuando todo ya este empe-
zado alejarnos poco a poco,
para que continden sin nos-
otros con la seguridad de
que estamos cerca para ayu-
dar si es necesario. Nuestro
objetivo no es quedarnos
alli, sino que el grupo sea
«totalmente» de iguales, eso
le confiere unas caracteristi-
cas propias de toma de res-
ponsabilidad que no tendria

FEDER

con la presencia de un profe-
sional.

S6lo lo sabes si lo has pa-
sado: «Yo ya he ido al psicolo-
go, pero ;coémo le puedo ex-
plicar yo a una persona que
no ha pasado lo que yo como
me siento?», esto es lo que co-
mentaba una sefiora con can-
cer de mama. En los grupos
de ayuda mutua se crean las
condiciones adecuadas para
sentirse a gusto y abrirse, los
participantes pueden vivir las
condiciones ajenas como i

fueran las propias, situarse en
la propia realidad y no huir,
hacerle frente e integrarla.

Los grupos de ayuda mu-
tua son espacios en los cuales
se establece una relacion en-
tre iguales, un espacio de in-
tercambio de experiencias y
de soporte emocional. Con
todo ello queremos reforzar
el sentimiento de que no es-
tamos solos. Decidlo alto: jNo
siento vergiienza, soy afecta-
do/soy un familiar, y me sien-
to orgulloso de mi mismo!

Grupos de Ayuda Mutua

0s Grupos de Ayuda
LMutua estan forma-

dos normalmente por
personas que comparten al-
gun problema que altera su
funcionamientos normal y su
objetivo es el intercambio de
recursos, ayudas y diferentes
tipos de apoyo como la ayu-
da emocional o la guia para
resolver sus problemas.

Los GAM estan, pues ba-
sados en el principio de reci-
procidad; los miembros reci-
beny aportan ayuda. Esto no
es siempre perceptible en
una superficial observacion.

Dar y recibir ayuda pue-
de parecer no equilibrado
para algunos miembros. Mu-
chos participantes comien-
zan sblo siendo receptores

de ayuda, dada la gravedad o
intensidad del problema que
en ese momento viven, pos-
teriormente segln se van
desarrollando sus fuerzas, su
confianza y sus habilidades
de afrontamiento, a través de
las interacciones y apoyo del
grupo, pasan a ayudar.

Ayudar a los demés pro-
porciona una serie de benefi-
cios entre los que se incluyen
el ensayo conductual de es-
trategias de afrontamiento,
la obtencion de refuerzo so-
cial por ayudar a los demas,
el mismo incremento de la
autoestima, etc.

No debe olvidarse que el
concepto de recibir ayuda a
través de darla, es central en
la mutua ayuda.
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TESTIMONIO

«Reme, madre habla
de su hijo Rubény

nifio de 12 afios que padece una enfermedad Ilamada

Sialidosis (Tipo Il forma infantil), se trata de una enfermedad
neurodegenerativa de depdsito lisosomal del grupo de las
mucolipidosis.

Me gustaria trasmitiros todo lo que hasta ahora he conseguido con
la ayuda de Cristina Barragan, Trabajadora Social de ADAC:

Uno de los objetivos que nos marcamos junto con ADAC y el DR.
Rodriguez Criado fue la elaboracién de un folleto divulgativo sobre la
Sialidosis, este es un folleto dirigido a las familias y a los profesionales
cuya actividad laboral esté relacionada con el campo de las
Enfermedades Raras (médicos, psicdlogos, trabajadores sociales,
profesores....).

Durante el afio 2004, nos hemos propuesto la busqueda de
informacion y de familias afectadas por esta patologia, de esta forma
contactamos con una organizacion canadiense (ISMRD) que lucha
contra la Sialidosis.

Nuestro objetivo actualmente es llegar a aquellas familias que estén
en esta misma situacién en nuestro pais, para llegar a formar un grupo
de autoayuda y trabajar juntos con el grupo de Canada.

Pues bien, la razon de mi carta es la de hacer un llamamiento a
familiares de nifios afectados. Hasta el momento nos esté siendo muy
dificil encontrar mas casos, ya que la Sialidosis es una enfermedad de
muy baja prevalencia, pero adn asi no renunciamos a la idea de poder
organizar el grupo que nos sirva de apoyo en los momentos dificiles
por lo que nos esté tocando pasar.

Es por ello, por lo que pido a todas aquellas personas que puedan
tener conocimiento de la existencia de algun afectado, por favor le
haga llegar la noticia de nuestra lucha e ilusion.

M i nombre es Reme, quiero hablaros de mi hijo Rubén, él es un

Gracias.

Asociacion de Deficiencias de Crecimiento y Desarrollo (ADAC)

FEDER .
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Asoclaciones

Andrade, Enfermedad de
Asociacion Valver la Enfermedad de Andrade
e C/ Dr. Fleming defa de, 60 A
e 21600 Valverde del Campo, Huelva (Andalucia)
o Teléf.: 636031062 / 670599909 ¢ asveal1@wanadoo.es

Anemia de Fanconi

Asociacion Espariola de Anemia de Fanconi (AEAF)
¢ C/ Morando 8, 2A, 28029 Madrid

o Teléf.: 921508681 ¢ info@asoc-fanconi.es

¢ www.asoc-anemiafanconi.es

Angelman, Sindrome de

Asociacion Sindrome de Angelman

¢ C/ Providencia 42, Apartado de correos 22

* 8024 Barcelona

o Teléf.: 934171878 / 934731382 ¢ Fax: 932130890
¢ ramsa@eresmas.com ¢ www.angel-man.com/

Angioedema Familiar

Asociacion Espaiiola de Angioedema Familiar

¢ C/ Las Minas 6, Urb. Las Minas

e 28250 Torrelodones (Madrid) e Teléf.: 606153099

¢ aedaf-es@telefonica.net ¢ www.aedaf-es.org/
Aniridia

Asociacion Espaiiola de Aniridia

o C/ Cristébal Bordit 35 - of. 214, 28003 Madrid

o Teléf.: 915344342 ¢ asoaniridia@telefonica.net

* www.aniridia.com/

Apert, Sindrome de

Asociacion Nacional Sindrome de Apert.

e C/ Cristébal Bordi, 35 Ofc. 301, 28003 Madrid
o Teléf.: 915350005 ¢ Fax: 915350005

¢ info@ansapert.org ®¢ www.ansapert.org

Artritis y Enfermedades Reumaticas
Pediatricas

Asociacion Nacional de Artritis y Enfermedades
Reumaticas Pediatricas. (ANAYERP)

e C/ Gran Via, 69 - 4.° |, 26005 Logrofio (La Rioja)

o Teléf.: 699818703 / 965941132

e pvalerope@coma.es ¢ usuarios.lycos.es/anayerp/

Ataxias Hereditarias

Asociacion Andaluza de Ataxias Hereditarias

¢ C/ Antonio Filipo Rojas, 13 Bajo izda., 41008 Sevilla
o Teléf.: 954537964 Fax: 954546168

¢ asadahe@interbook.net

o http://clientes.vianetworks.es/personal/asadahe/

Asociacion de Ataxias de Castilla la Mancha

e C/ Pozo Dulce 21, 3 A, 13001 Ciudad Real

o Teléf.: 985097152 ¢ acampod@almez.pntic.mec.es
¢ hitp://humano.ya.com/hispataxia/

Cardiopatias Infantiles

Associacio d’Ajuda als Afectats de Cardiopaties
Infantils de Catalunya. (AACIC)

¢ Pza. Sagrada Familia 5 2 A, 08013 Barcelona

o Teléf.: 934586653 ¢ Fax: 933387408 ¢ aacic@eresus.com
¢ www.cardiopatiescongenites.voluntariat.org/

Crigler Najjar, Sindrome de

Asociacion Espaiiola de Sindrome de Crigler Najjar
¢ C/ Cafada Rosal, 10 B, 33519 Siero (Asturias)
o Teléf.: 985724832 ¢ laplazacorreo@yahoo.es

Deficiencias que afectan al Crecimiento
y al Desarrollo

Asociacion para las Deficiencias que afectan al
Crecimiento y al Desarrollo. (ADAC)

e C/ Enrique Marco Dorta, 6, Sevilla

o Teléf.: 902195246 / 954989889 ¢ Fax: 954989790
¢ a.d.a.c@telefonica.net ¢ www.adac-es.net/

Asociacion Nacional para los Problemas de Crecimiento.
e C/ Cuartel de Artilleria, 12 bajo, 30002 Murcia

o Teléf.: 968346218 / 968902202

e crecer@crecimiento.org ® www.crecimiento.org/

Déficit de Alfa 1 Antitripsina

Asociacion Espaiiola de Déficit de Alfa 1 Antitripsina

e Camino del Pato, 1, 11130 Bateria Colorada,
Chiclana, Cadiz ¢ Teléf.: 956537186

¢ alfalinfo@wanadoo.es ¢ www.alfal.org/

Déficits Primarios Inmunitarios

Asociacion Espaiola de Déficits Primarios Inmunitarios
o C/ Tenerias, 28, 28340 Valdemoro (Madrid)
o Teléf.: 918099620 ¢ juventud@ayto-valdemoro.org

Distonia

Asociacion de Lucha contra la Distonia en Espaiia.
¢ G/ Augusto Gonzalez Besada, 12, 28030 Madrid

o Teléf.: 914379220 o Fax: 914379220

¢ alde@distonia.org ¢ www.distonia.org/

Associacio de Lluita contra la Distonia a Catalunya.
¢ C/ Providencia 42, Aptdo 16, 08024 Barcelona

o Teléf.: 932102512 / 933528334 ¢ Fax: 932102512

¢ alde.c@terra.es * http://infodoctor.org/aldec/

Ehlers-Danlos e Hiperlaxitud, Sindromes de

Asociacion Nacional de Afectados por Sindromes de
Ehlers-Danlos e Hiperlaxitud. (ASEDH)

¢ C/ Plutén 43, atico, 1.°, 08035 Barcelona

o Teléf.: 934296529 ¢ asedh@asedh.org e http://asedh.org/

Asociacion Nacional de Sindromes de Hiperlaxitud o
Hipermovilidad y Otras Patologias Afines

¢ Pza. del Ingeniero Manuel Becerra 1, piso 10, pta. E
¢ 35008 Las Palmas de Gran Canaria

o Teléf.: 928464607 ¢ hiperlaxitud@canarias.org

o http://farmaguia.net/hiperlaxitud/

Enfermedades Degenerativas y Sindrome
de la Infancia y Adolescencia

Asociacion Humanitaria de Enfermedades
Degenerativas y Sindrome de la Infancia y
Adolescencia (AHEDYSIA)

¢ C/ 8 de Maig s/n. «Llar del Pensionista»

3570 Villajoyosa, Alicante

o Teléf.: 965895409 / 619928244 ¢ ahedysia@wanadoo.es

Epidermolisis Bullosa

Asociacion de Epidermdlisis Bullosa de Espaiia.
¢ C/ Real, Conjunto Puertogolf, apartamento 39

¢ 29660 Nueva Andalucia. Marbella, Malaga

o Teléf.: 952816434 ¢ Fax: 952816434

¢ aebe@aebe-debra.org ¢ www.aebe-debra.org/

Epilepsia Mioclénica Lafora
Asociacion Nacional de Afectados de Epilepsia
Mioclénica de Lafora
¢ C/ Carreteros, 46. 45125 Pulgar, Toledo
o Teléf.: 925292156 / 925817952
¢ |afora@retemail.es ® www.arrakis.es/~lafora/

Esclerodermia
Asociacion Espaniola de Esclerodermia. (AEE)
¢ C/ Rosa Chacel, 1 (Concejalia de Salud)
¢ 28230 Las Rozas, Madrid e Teléf.: 917103210
¢ Fax: 916376780 ¢ a.e.esclerodermia@wanadoo.es
o www.esclerodermia.com

Asociacion de Esclerodermia de Castellon. (ADEC)
¢ Aptdo. de correos N.° 197

¢ 12080 Castellon, Castellon de la Plana

o Teléf.: 964250048 / 630579866

¢ adec@esclerodermia-adec.org

¢ www.esclerodermia-adec.org/

Esclerosis Lateral Amiotréfica
Asociacion Catalana de Esclerosis Lateral Amiotrofica
¢ C/ Providencia, 42-4.° 3.2
¢ Hotel d’Entitas Gracia, 08024 Barcelona
o Teléf.: 932849192 « Fax: 932130890
¢ ac.ela@suport.org

Asociacio de Grups de Suport de PELA a Catalunya
e C/ Orient 4-1.°, 2.°, 8911 Badalona, Barcelona
o Teléf.: 933890973

Esclerosis Tuberosa

Asociacion de Esclerosis Tuberosa de Madrid
¢ C/ Camarena 119, Bajo, Local, 28047 Madrid
o Teléf.: 917193685 ¢ esclertuber@wanadoo.es

Extrofia Vesical

Asociacion Espaniola de Extrofia Vesical. (ASEXVE)
¢ C/ Francisco Silvela 71, 3.° F, 28028 Madrid

o Teléf.: 952880048 / 913169327 ¢ Fax: 952908030

¢ asexve@extrofia.com

¢ www.extrofia.com/asexve/main.htm

Fatiga Cronica

Asociacion Andaluza del Sindrome de Fatiga Crénica
¢ C/ Maestro Rafael Lefa 10, 3.°, 4

* 41500 Alcala de Guadaira

o Teléf.: 955085440 / 952369490 ¢ aaasfc@lycos.es

¢ http://club.telepolis.com/aaasfc/home.htm

Asociacion Malagueiia Contra el Sindrome de Fatiga
Croénica

¢ C/ Del Remo, 9, portal 1, Bajo B

* Residencial Los Nidos 2.2 Fase

e 29620 Torremolinos (Malaga)

o Teléf.: 617635850

e E-mail: fatigacronicamalaga@telefonica.net

INte

Fenilcetonuria (PKU) y Otros Transtornos
Metabdlicos

Asociacion Catalana de PKU y otros Trastornos
Metabdlicos

¢ Centro Civico Can Taié - Parc Catalunya s/n.

e 8130 Santa Perpetua de Mogoda, Barcelona

o Teléf.: 637293712 » Fax: 93 574 80 16

¢ opku@hotmail.com ¢ www.usuarios.lycos.es/pkuotm/

Fibrosis Quistica

Asociacion Andaluza Contra la Fibrosis Quistica

¢ Avda. Ronda de Triana, 47, 1.° izda., 41010 Sevilla

o Teléf.: 954086251 ¢ Fax: 954086251

¢ fgandalucia@supercable.es * www.fqandalucia.org/

Associacio Catalana de Fibrosi Quistica

¢ Passeig Vall d’Hebron 208, 1. 2.2, 8035 Barcelona
o Teléf.: 934272228 ¢ Fax: 934272228

¢ E-mail:fqcatalana@fibrosiquistica.org

o www.fibrosiquistica.org/~jp50893/

Asociacion Extremeiia Contra la Fibrosis Quistica
¢ Avda. de la Estacion 64, 1.° A, 6300 Zafra, Caceres
o Teléf.: 924555709 / 639281778

o fibgextremadura@terra.es

Asociacion Madrileiia Contra la Fibrosis Quistica

¢ C/ Corregidor Juan de Bobadilla, 47 1.° A

* 28030 Madrid  Teléf.: 913015495 / 915630727

¢ Fax: 913411403 ¢ fgmadrid@jet.es

* hitp://geocities.com/HotSprings/2677/AMCFQ.HTM

Fiebre Mediterranea Familiar
Asociacion Fiebre Mediterranea Familiar
* Avd. Peris y Valero, 42 3.° 6.% 46006 Valencia
o Teléf.: 963253116
¢ fiebre_mediterranea_familiar@yahoo.es

Gaucher, Enfermedad de

Asociacion Espaiiola de Enfermos y Familiares de la
Enfermedad de Gaucher (AEEFEG)

e C/ Pérez del Toro 41

e 35004 Las Palmas, Las Palmas de Gran Canaria

o Teléf.: 928249194 / 928452221 o Fax: 928242620

¢ gaucher@eremas.com

Glucogenosis
Asociacion Espaiiola de Enfermos de Glucogenosis
o C/ Pepe de Santos 18, 1.2 E, 1.° B, 30820 Alcantarilla, Murcia
o Teléf.: 968808437 ¢ Fax: 968938813
e amhernan@ualm.es ® www.ucip.net/aeeg/

Hemofilia
Asociacion Andaluza de Hemofilia
e Castillo Alcala de Guadaira 7, 4.° A-B, 41013 Sevilla
o Teléf.: 954240868 ¢ Fax: 954240813
¢ asahemo@arrakis.es

Huntington

Asociacion Catalana de Malalts de Huntington
e Pere Vergés s/n, 7.% desp. 1. Hotel d Entitats

¢ 8020 Barcelona

o Teléf.: 933145657 / 932780294 ¢ Fax: 932780174
¢ acmah.b@suport.org ¢ www.acmah.org/

Asociacion de Pacientes de Huntington de la
Provincia de Cadiz. (APEHUCA)

¢ Avda. Segunda Aguada, 8, 4.° D, 11012 Cadiz
o Teléf.: 679897158 / 956073000

¢ apehuca@hotmail.com

e www.usuarios.lycos.es/Apehuca/apehuca.htm



Asociacion Valenciana de la Enfermedad de
Huntington (AVAHE)

¢ C/ Gas Lebon 5, Bajo, 46023 Valencia

¢ Teléf.: 963309040 » a_v_a_e_h@hotmail.com

Ictiosis
Asociacion Espaiiola de Ictiosis. (ASIC)
¢ C/ Dr. Pérez Felid, 13, puerta 19, 46014 Valencia
o Teléf.: 963775740 ¢ info@ictiosis.org
o www.ictiosis.org/inicio.htm

Insensibilidad a los Andrégenos, Sindrome de

Sindrome de Insensibilidad a los Andrégenos y

Patologias Afines. (GRAPSIA)

e Apartado de Correos 1338, 36200 Vigo, Pontevedra

o Teléf.: 654987482 ¢ grapsia@jazzfree.com

o www.medhelp.org/www/ais/spanish/
introduccion.htm#Start

Joubert, Sindrome de
Asociacion Espaiiola del Sindrome de Joubert.
¢ Avda Pablo Neruda, 98, Portal 4, 6.° B, 28038 Madrid
o Teléf.: 917782286 ¢ bruano@ree.es
* www.asinjou.org/

Leucemia

Asociacion Andaluza de Lucha contra la Leucemia
«Rocio Bellido» (A.A.L.LEU)

¢ C/ Solano, 10. Urbanizacion Brisas 3

¢ 41927 Mairena del Aljarafe, Sevilla

o Teléf.: 954181241 / 616024241

¢ aaleurociobell@telefonica.net

o www.leucemiarociobellido.org/

Leucodistrofia
Asociacion Espaiiola contra la Leucodistrofia
¢ C/ Cea Bermudez, 14.2 6.° dpcho., 28003 Madrid
o Teléf.: 915360893 / 964523874
¢ leuco@asoleuco.org ® www.asoleuco.org/

Linfangioleiomiomatosis

Asociacion Espaiiola de Linfangioleiomiomatosis
e C/ La Fragua 16, 28260 Galapagar, Madrid

o Teléf.: 918584730 / 616405744 (Pilar)

* aelam@telefonica.net

e http://personal.telefonica.terra.es/web/aelam/

Malformaciones Craneocervicales

Asociacion Espaiiola de Afectados por
Malformaciones Craneo Cervicales. (AEMC)

o C/ Emeline Pankhurst, 24, local 6, 50015 Zaragoza

o Teléf.: 976599242 / 647956408 o chiari@arrakis.es

* www.aeamccenfermedadescraneocervicales.arrakis.es/

Marfan, Sindrome de

Asociacion de Afectados del Sindrome de Marfan de
Espaiia. (SIMA)

¢ C/ San Agatangelo, 44, bajo izda., 03007 Alicante

o Teléf.: 966141580 / 619191665 Fax: 966141580

* sima@marfansima.org ¢ www.marfansima.org/

Mastocitosis
Asociacién de Enfermos de Mastocitosis. (AEDM)
¢ C/ Melquiades Alvarez 17, 28914 Leganés, Madrid
o Teléf.: 916097289 / 667610680 ° Fax: 916907937
* majerez@desinsl.com ¢ www.aedm.org/

Musculares, Enfermedades
Asociacion Espaiiola de Enfermedades Musculares
¢ Gran Via de las Cortes Catalanas, 562, principal 2.°
* 08011 Barcelona © Teléf.: 934516544 ¢ Fax: 934516904
¢ asem15@suport.org ® www.asem-esp.org/

Narcolepsia

Asociacion Espaiiola de Narcolepsia. (AEN)

¢ Apartado de correos 67

e 28670 Villaviciosa de Odoén, Madrid

¢ Teléf.: 666250594 ¢ informacion@narcolepsia.org
e www.narcolepsia.org/

Neurofibromatosis
Asociacion Catalana para la Neurofibromatosis.
¢ C/ Bilbao 93-95, 5.° primera, 08005 Barcelona
o Teléf.: 933074664 ¢ Fax: 933074664
¢ info@acnefi.com ¢ www.acnefi.com/

gradas en FEDER

Nevus Gigante Congénito

Asociacion Espaiiola de Nevus Gigante Congénito.
e C/ Cuenca 12, 28990 Torrejon de Velasco, Madrid

o Teléf.: 918161793 ¢ asonevus@wanadoo.es

* www.asonevus.org/

Osteogénesis Imperfecta

Asociacion de Huesos de Cristal de Espaiia. (AHUCE)
¢ C/ San lidefonso 8, Bajo - derecha, 28012 Madrid

o Teléf.: 914678266  Fax: 915283258

¢ ahuce@vodafone.es * www.ahuce.org/

Asociacion Huesos de Cristal Madrid (AMOI)

¢ C/ Mayorazgo 25, 1.2 planta, 4, 28915 Leganés, Madrid
o Teléf.: 916802284 « Fax: 916802284

¢ informacion@ahucemadrid.org ® www.ahucemadrid.org/

Associacio Catalana Pro-Afectats Osteogénesis
Imperfecta

¢ Gran Via de las Cortes Catalanas 1126, 7.° 1.2

e 8020 Barcelona e Teléf.: 933056205 /933137610

¢ osteogenesisbcn@teleline.es © www.bcn.es/tjussana/acoi/

Paraparesia Espastica Familiar

Asociacion Espaiiola de Paraparesia Espastica
Familiar de Strumpell Lorrain (AEPEF)

¢ C/ Algeciras 3, 2.°, C, 28005 Madrid

o Teléf.: 913663260 / 659468978

¢ aepef@yahoo.es ¢ http://es.geocities.com/aepef/

Patologias Mitocondriales

Asociacion de Enfermos de Patologias Mitocondriales.
¢ C/ Dr. Pedro de Castro 2, BL. 3, piso 6, pta. A
¢ 41004 Sevilla * Teléf.: 954420381 ¢ aepmi@hotmail.com

Porfirias

Asociacion Espaiiola de Porfirias
¢ C/ Arcangel San Rafael, 12, 6.°-23, 41010 Sevilla
o Teléf.: 954340071 ¢ porfiria.es@terra.es

Prader Willi, Sindrome de

Asociacion Catalana para el Sindrome de Prader Willi.
(ACSPW)

¢ Pg. dels Ciceres 56-58

¢ 89006 Hospitalet de Llobregat, Barcelona

o Teléf.: 933387915 / 646055545 ¢ Fax: 933388408

¢ praderwillicat@xarxabcn.net

¢ www.xarxabcn.net/praderwillicat/

Asociacion Espaiiola para el Sindrome de Prader
Willi. (AESPW)

o C/ Cristobal Bordiu 35 oficina 212, 28003 Madrid
e Teléf.: 915336829 ¢ Fax: 915547569

¢ aespw@prader-willi-esp.com

o www.prader-willi-esp.com/

Asociacion Valenciana para el Sindrome de Prader
Willi

¢ C/ Molinell, 1 Bajo, 46010 Valencia

o Teléf.: 963471601 / 963890599 e Fax: 963890599

°* avspw@avspw.org

Productos Quimicos y Radiaciones Ambientales

Asociaci6 d’'Afectats pero Productes Quimics i
Radiacions Ambientals. (ADQUIRA)

¢ C/ Paris 150, 1.°, 2.2, 8036 Barcelona

o Teléf.: 933226554 ¢ caps@pangea.org

¢ www.adquirabcn.com/

Retinosis Pingmentaria

Asociaci6 d’Afectats per Retinosis Pigmentaria a
Catalunya

¢ C/ Calabria 66, despacho 5, Edificio ONCE

* 8015 Barcelona ¢ Teléf.: 933259200

¢ aarpc@uvirtualsd.net * www.retinosiscat.org/

Rett, Sindrome de
Asociacion Catalana del Sindrome de Rett
o Carrer Emili Grahit 2, D, 2.°, 2.2. 17002, Gerona
o Teléf.: 972228487 o catalana@rett.es ® www.rett.es/

Asociacion Valenciana del Sindrome de Rett

¢ C/ Sollana 28, Bajo, * 46013 Valencia

o Teléf.: 962998313 / 963740333  Fax: 963740333
¢ valenciana@rett.es ¢ www.rett.es/

SanFilippo, Sindrome de
Asociacion SanFilippo Espaia
o C/ Barcel6 24, 8787 La Pobla de Claramunt
o Teléf.: 617080198 / 938087114
¢ asanfilippoe@hotmail.com
¢ www.fundacionsanfilippo.net/

Siringomielia y Sindrome de Arnold Chiari
Associacio d’Afectats de Siringomielia
¢ C/ Pujades 93, 3.° 1.2, 8005 Barcelona
o Teléf.: 639253356 ¢ siringo@cconline.es
¢ www.bcn-associacions.org/siringomielia/

Asociacion Nacional de Amigos de Arnold Chiari
e C/ Riafio 11, 4, 28042 Madrid. ¢ Teléf.: 605244961
e amigosdechiari@hotmail.com e www.chiari.biz/

Sjogren, Sindrome de
Asociacion Espaola de Sindrome de Sjogren (AESS)
e C/ Cea Bermudez 14, 6.° planta, despacho 2
o 28003 Madrid o Teléf.: 915358653 ¢ Fax: 915358654
¢ aessjogren@hotmail.com e www.aesjogren.org/

Tourette, Sindrome de

Asociacion Andaluza de Sindrome Tourette y
Trastornos Asociados. (ASTTA)

e C/ Don Gonzalo 4, 2.°, ¢ 14500 Puente Genil, Cérdoba
o Teléf.: 957603161 / 627573706  Fax: 957606953

¢ tourette@mixmail.com ¢ www.tourette.es.vg/

Asociacion Espaiiola para Pacientes con Tics y
Sindrome de Tourette

¢ Avda./ Gran Via de las Corts Catalanes, 562 Pral. 2.2
e 08011 Barcelona ¢ Teléf.: 934 515 550

o Fax: 934 516 904 e tourette4@hotmail.com

Asociacion Madrilefia de Pacientes con Sindrome de
Gilles de la Tourette y Trastornos Asociados

e C/ Cea BermUdez 14 A, 6.°, n.° 1, 28003 Madrid

o Teléf.: 639130323 / 915360893

¢ ampastta@terra.es ® www.ampastta.org/

Asociacion Familias Aragonesas con Pacientes de
Sindrome de Tourette (AFAPSTTA)

e Avd. Valencia, 59, 1.2 dcha., 50005 Zaragoza

o Teléf.: 976552226 ¢ aragontourette@tiscali.es

Trigonitis y la Cistitis Intersticial

Asociacion Balear de Afectados por la Trigonitis y la
Cistitis Intersticial. (ABATYCI)

e C/ Sineu, 2, Adosado C, 7220 Pina-Mallorca, Baleares
o Teléf.: 971665322 ¢ abatycipina@hotmail.com

e http://usuarios.lycos.es/abatyci/principal.htm

Von Hippel Lindau

Asociacion Espaola de Familias de Von Hippel Lindau.

o C/ Campoamor 93-95, Centro Civico Rogelio Soto
Apartado 5

* (8204 Sabadell Barcelona ¢ Teléf.: 616050514 / 937240358

¢ alianzavhl@alianzavhl.org ¢ http://alianzavhl.org/

Williams, Sindrome de
Asociacion Sindrome Williams de Espaia
¢ Avda. Doctor Garcia Tapia, 208 Local 1, 28030 Madrid
o Teléf.: 914136227 o Fax: 915102261
¢ asociacionsindromewilliams@eresmas.com

Wilson, Enfermos de

Asociacion Espaiiola de Familiares y Enfermos de
Wilson. (AEFE de Wilson)

¢ C/ Juan de Valladolid 4, 1.° D, 47014 Valladolid

o Teléf.: 983372150 ¢ wilsons@teleline.es

* www.infovigo.com/wilson

Wolfram, Sindrome de

Asociacion Espaiiola para la Investigacion y Ayuda al
Sindrome de Wolfram.

e C/Bolivia, 2, 41012 Sevilla

o Teléf.: 954610327 ¢ matimoragomez@eresmas.com
¢ www.apascide.org/Aewlfram.htm

X Fragil, Sindrome de
Asociacion Sindrome X Fragil de Andalucia.
¢ C/ Marina 16-18, 3.° C, 21002 Huelva
o Teléf.: 959280190 / 609950301
¢ sxf_andalucia@yahoo.es




Servicio de Informacion y Orientacion
sobre Enfermedades Raras
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= Si buscas informacion sobre una enfermedad rara o poco frecuente.
= Si buscas informacion sobre recursos sociales y/o sanitarios.

= Si quieres contactar con otros pacientes con tu misma
enfermedad.

= Si gquieres contactar con una asociacion de pacientes afectados por
Enfermedades Raras.

CONTACTA CON NOSOTROS:

"), FEDER Tel.: 902 18 17 25
j Federacion Espanola de Enfermedades Raras

KB www.enfermedades-raras.org
E-mail: info@enfermedades-raras.org




